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       Giriş ve Amaç : Doğuştan hipotiroidi (DH) günümüzde hala çocuklarda önlenebilir 
mental retardasyonun en sık sebeplerindendir. Kalıcı veya geçici hipotiroidi tablolarıyla 
karşımıza çıkabilir. Bu çalışmada; ulusal taramadan ve yenidoğan merkezlerinden 
yönlendirilen doğuştan hipotirodi hastaların etyolojilerinin ve prognozlarının izlemi 
planlandı. Bu şekilde; bölgemize özgü olarak doğuştan hipotiroidi taramasının etkinliği 
ve sonuçlarının çıkarılması hedeflenmiştir.  
       Gereç ve Yöntem: Gaziantep Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Endokrinoloji 
Bilim Dalı’nda 2008-2018 yılları arasında ulusal doğuştan hipotiroidi taramasından 
tarafımıza yönlendirilen 132 hasta çalışmaya dahil edildi. Tüm hastaların yaşı, boyu, 
kilosu, sT4, TSH, tiroglobulin, idrarda iyot konsantrasyonu, tiroid ultrasonografi, 
başvuru yaşı, başvuru ilaç kullanımı, premature ve miad doğum, klinik bulguları, tedavi 
dozları, tedavi süresi,  tedavi kesilmişse kesim tarihindeki yaşı hastaların dosyalarından 
retrospektrif olarak tarandı. Elde edilen veriler SPSS (Statistical Package for the Social 
Sciences) versiyon 22 istatistik paket programı kullanılarak çözümlendi. Nominal 
değişkenleri tanımlarken sayı ve yüzdeler, sayısal değişkenleri tanımlarken ortalama, 
standart deviasyon, en düşük ve en yüksek değerler kullanıldı. Anlamlılık düzeyi 0,05 
kabul edildi. 
       Bulgular: Kız oranı erkek oranından fazla bulundu. Geçici DH, kalıcı DH ya göre 
daha yüksek oranda bulundu. Etyolojik dağılımda; hem kalıcı hem geçici DH arasında 
en önde iyot yüksekliği saptandı. Kalıcı DH etyolojisinde en sık neden olarak tiroid 
disgenezisi saptandı. Klinik bulgular arasında en sık semptom sarılık bulundu. Kalıcı 
DH’li grupta tiroid volümünün daha düşük olduğu saptandı. Kalıcı DH’li grupta 
tiroglobulin düzeyleri anlamlı düzeyde daha düşük saptandı. 
       Tartışma ve Sonuç: Bu çalışma; ülkemiz için iyot eksikliğinin yanında iyot 
yüklenmesinin de önemli bir sorun olduğunu ve tüm doğuştan hipotiroidi nedenleri 
arasında birinci sırada olduğunu çarpıcı olarak göstermektedir. Önerilmemesine 
rağmen; bebeğe (göbek bakımı) ve anneye doğum öncesi ve sonrası uygulanan iyot 
içerikli solüsyonlar, iyot yüklenmesine neden olmaktadır. Bu nedenle yenidoğan 
bebekler için ciddi bir sorun yaratan bu durumu önlemek adına ülke genelinde 
politikalar geliştirmek gerekmektedir. Çoğu merkezde, çalışılmayan idrarda iyot düzeyi 
mutlaka ölçülmelidir. Bu şekilde; sorunun tespiti yanında başlanacak tedavinin daha 
erken dönemde kesilebilme şansıda olacaktır.  
       Anahtar Kelimeler: Doğuştan hipotiroidi, tiroid disgenezisi, iyot eksikliği, iyot 
yüklenmesi 
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DEPARTMENT OF PEDIATRIC ENDOCRINOLOGY 

 
Dr. Berat ÇOLAK 
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Thesis Advisor: Prof. Dr. Mehmet KESKİN 

April - 2019, 95 Pages 
 

       Introduction and purpose: Congenital hypothyroidism is still one of the most 
common preventable mental retardation causes. Permanent or transient hypothyroidism 
tables may occur. In this study; etiology and prognosis of congenital and neonatal 
hypothyroid patients referred from national screening programme were planned. In this 
way; The aim of this study was to evaluate the efficacy and results of congenital 
hypothyroid screening specific to our region. 
       Material and Method: A total of 132 patients who were referred to us from the 
national congenital hypothyroid scaned between 2008-2018 in Gaziantep University 
Faculty of Medicine, Department of Pediatric Endocrinology were included in the 
study. Age, height, weight, FT4, TSH, thyroglobulin, iodine concentration in the urine, 
thyroid ultrasonography, age at admission, admission drug use, premature and maternal 
birth, clinical findings, treatment doses, duration of treatment, if the treatment was 
discontinued, the age of the cut was retrospectively reviewed from the patients' files. 
The data were analyzed by using SPSS (Statistical Package for the Social Sciences) 
version 22 statistical package program. When defining the nominal variables, numbers 
and percentages were used to define numerical variables and mean, standard deviation, 
lowest and highest values were used. Significance level was accepted as 0.05. 
       Results: Congenital hypothyroidism rate was higher in girls. Transient  CH rate 
was higher than permanent CH. High levels of iodine was found in the etiology of both 
permanent and transient CH. Thyroid dysgenesis was detected as the first etiology cause 
of persistent CH. Jaundice was the most common observated clinical finidings. Thyroid 
size was found to be lower in permanent CH group. Thyroglobulin levels were 
significantly lower in the group with permanent CH. 
       Conclusion: This study shows that; In addition to iodine deficiency in our country, 
iodine loading is also an important problem and it is striking that it is the first among all 
causes of congenital hypothyroidism. Although not recommended; applying iodine-
containing solutions to the infant (belly care) and to the mother before and after the 
birth cause iodine loading. Therefore, it is necessary to develop policies throughout the 
country in order to prevent this situation which poses a serious problem for newborn 
babies. Iodine levels in urine should be measured in most centers. In this way, besides 
the detection of the problem, there will be a chance that the initial treatment will be stop 
earlier.  
       Keywords: Congenital hypothyroidism, Thyroid Dysgenesis, Iodine Deficiency, 
Iodine Loading 
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1. GİRİŞ VE AMAÇ 

 

 

 

       Doğuştan hipotiroidi (DH); yenidoğan bebeklerde tiroid hormonu (TH) eksikliğiyle 

giden bir hastalıktır. Görülme sıklığı 1/2000-4000 doğumda bir görülmesiyle yenidoğan 

döneminde en sık görülen endokrinolojik bozukluktur (1,2). Tiroid hormonu; büyüme 

ve beyin fonksiyonlarının gelişimi için çok önemlidir. DH tanısı geç alan bebeklerde 

mental retardasyon, ataksi, spastisite, hipotoni, şaşılık, öğrenme güçlüğü ve dikkat 

dağınıklığı gibi nörolojik bozukluklar ortaya çıkar (3-5).   

       Bebeklerin en kısa zamanda tanı alması ve tedaviye başlanılması için ülkemizde 

yenidoğan tarama programı uygulanmaktadır. Türkiyede, doğuştan hipotiroidi tarama 

programı 2006 da Sağlık Bakanlığı tarama programına alınmıştır. Tarama programı 

sayesinde hastalara en kısa sürede tanı konarak tedavinin başlanması planlanmaktadır. 

Bu şekilde, günümüzde çocukluk çağının en sık tedavi edilebilir mental retardasyonun 

nedeni olan doğuştan hipotiroidi ile başarılı bir şekilde mücadele edilmektedir (6). 

Türkiye’de yapılan bir çalışmada tarama öncesi ve tarama sonrası DH sonucu ortaya 

çıkan  mental retardasyon oranı karşılaştırılmıştır. Bu çalışmada tarama programı 

faaliyete geçmeden önce DH hastalarında mental retardasyon görülme sıklığı %13,3 

gibi yüksek sayılabilecek bir değerken tarama programı sonrasında ise bu değer %4’lere 

kadar gerilemiştir (7). Tarama programı öncesi yapılan bir başka çalışmada ise DH 

tanılı hastaların yaklaşık IQ seviyelerinin 76 olarak raporlandığı bildirilmiştir ayrıca 

özel eğitime ihtiyaç duyanların oranı ise %40 olarak bildirilmiştir (8). 

       Yapılan bazı çalışmalarda en kısa sürede tanı alıp tedavisi başlanan bazı hastaların 

motor koordinasyonları ve görmeyle ilgili bazı problemler yaşadıkları, bununla birlikte 

dikkat eksiklikleri ve hafızayla ilgili sorunlarda yaşayabildikleri ortaya çıkmıştır (9,10).  

Eğitim ve öğretim sürecinde matematik başta olmak üzere öğrenmeyle ilgili sorunlar 

yaşadıkları ortaya çıkmıştır. Ayrıca doğuştan hipotiroidi tanılı bazı hastalarda zaman 
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geçtikçe dikkat eksikliğinden kaynaklanan davranış bozuklukları kendini 

gösterebilmektedir (11,12). 

       Kalıcı doğuştan hipotiroidi; tiroid bezinin gelişimsel anomalisi olan tiroid 

disgenezisi, tiroid hormonu sentezi veya sekresyonunda görülen kusurlarla 

dishormonogenezis ve hipofizer-hipotalamik nedenlere bağlı tiroid fonksiyon 

bozukluğuna bağlı santral DH sonucu oluşur. Bu hastalar yaşam boyu TH tedavisi 

almaktadırlar. Geçici doğuştan hipotiroidi; iyot yüklenmesi, iyot eksikliği, prematürite, 

TSH reseptör blokan antikorlar, annenin antitiroid ilaç kullanması yada radyoaktif iyoda 

maruz kalması nedenler arasındadır (13-15). 

       DH belirtileri ortalama olarak 6. haftadan sonra daha çok kendini gösterdiğinden bu 

hastalarda semptomlara bakarak DH teşhisi koymak çok düşük bir olasılıktır (16-18).   

       Bu çalışmada; 2008-2018 yılları arasında ulusal doğuştan DH taramasında 

Gaziantep Üniveristesi Tıp Fakültesi Çocuk Endokrinoloji Bilim Dalına yönlendirilen 

hastaların klinik, laboratuar ve prognostik özelliklerinin değerlendirilmesi planlandı. Bu 

şekilde bölgemize özgü olarak DH taramasının etkinliği ve sonuçlarının çıkarılması 

hedeflenmişti.         



2. GENEL BİLGİLER 

 

 

 

2.1. Tiroid Bezinin Gelişimi 

 

2.1.1. Tiroid Bezinin Embriyolojik Gelişimi 

 

       Tiroid bezi embriyolojik yaşamda oratalama 3. hafta civarında dil kökünde yer alan 

endodermden gelişir. Burada gelişen doku, kaudala doğru yönelerek gebeliğin 7. 

haftasında trakea önündeki yerine gelip yerleşir (19). Tiroid bezi gebeliğin 8-9. 

haftasına kadar isthmus ve lateral loblardan  oluşan görünüme  sahip olur. Göç 

esnasında tiroglossal kanal olarak bilinen bir kalıntı oluşur. Bu tiroglossal kanal  ise 

gebeliğin 7-8. haftasına  doğru atrofiye uğrayarak geriler (20-22). 

       Gebeliğin 8. haftasında tiroid bezinde hücrelerde önce tübüler yapı, 10 haftada ise 

foliküler yapısı belirginleşir. Foliküller meydana gelmeye başladıktan sonra bu 

yapılarda kolloid birikmeye başlar. 12. haftada iyot bağlanmaya ve daha sonrasında 

tiroid uyarırıcı hormon  (TSH) sentezi başlar (19). 

       Embriyogeneziste bir sorun olduğunda tiroidin tam veya kısmi eksikliğine sebep 

olur. Tiroid dokusunda bu sebeple oluşabilecek göç yolundaki sorunlardan dolayı 

ektopiye neden olabilmektedir (22). 

 

2.1.2. Tiroid Bezinin Gelişiminde Rol Oynayan Mekanizmalar 

 

       Tiroid bezinin büyümesinde, gelişmesinde ve boyunda olması gereken 

yerleşiminden birtakım transkripsiyon faktörlerinin sorumluluğundadır. Bu 

transkripsiyon faktörleri; TTF-1, TTF-2, PAX-8 ve NKX2-5 dir. Bu faktörlerin yapılan 

çalışmalarda tiroid bezini oluşumunda ve foliküllerin görevlerini yapmasında yardımcı 

oldukları vurgulanmıştır. Bu faktörlerin eksikliğinde veya işlevlerinde herhangi bir 

aksaklık olduğunda tiroid bez gelişiminde sorunlar ortaya çıkmaktadır (23). 
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       TTF-1 geni kromozom 14q12-13.3 lokalizasyonunda yer alır. Homozigot TTF-1 

gen mutasyonu olan farelerde akciğer parankim agenezi, solunum güçlüğü, nörolojik 

bozukluklar, hipofiz ve tiroid aplazisi ortaya çıkmıştır (24). 

Heterozigot TTF-1 gen mutasyonu olan kişilerde ağır solunum güçlüğü ve doğuştan  

hipotiroidi tanımlanmıştır (25,26).  

       TTF-2 geni kromozom 9q22 lokalizasyonunda yer alır. Homozigot TTF-2 gen 

mutasyonu olan farelerde yarık damak ortaya çıktığı ve tiroid bezinin olması gereken 

yerleşim yerinde bulunmadığı belirtilmiştir. Heterozigot gen mutasyonunda herhangi bir 

anomali saptanmamıştır (27).  

       Homozigot TTF-2 gen mutasyonu olan iki kardeşin yarık damak, koanal atrezi ve 

tiroid disgenezisi olduğu yapılan bir çalışmada bildirilmiştir (28).  

       PAX-8 geni kromozomu 2q12-14 lokalizasyonunda yer alır. Homozigot PAX-8 gen 

mutasyonu şimdiye kadar insanlarda tanımlanmamıştır. Farelerde yapılan çalışmalarda 

ise bu gen mutasyonu olan farelerde bazı renal hastalıklar görülmüş  ve tiroid 

hipoplazisine neden olmuştur (29,30). 

       Heterozigot PAX-8 mutasyonu olan kişilerde, tiroid bezinin doğum anında 

hipoplazik olmadığı sonrasında büyümesindeki eksiklikten dolayı hipoplazik olduğu 

ortaya çıkmıştır. Bu yüzden DH için yapılan yenidoğan taraması ve tiroid bezinin 

tetkikleri sonucu normal olması, PAX-8 gen eksikliğini ekarte ettirmez (31). 

       NKX2-5 geninin tiroid disgenezisinde görev yaptığı yapılan son çalışmalarda 

gösterilmiştir. Hem miyokartta, hem de tiroidte tanımlanmıştır. DH hastaların % 4’ünde 

doğuştan kalp hastalığı  mevcuttur. Bu gende meydana gelen mutasyonlar, doğuştan 

kalp hastalığı olan hastalarda gösterilmiştir (32-34).  

 

2.1.3. Tiroid Hormonu Üretiminin Düzenlenmesi 

 

       Tiroid hormonu sentezini sağlayan en önemli 2 etken TSH ve iyodtur (35). TSH; 

anterior hipofizden üretilen bir glikoproteindir. TSH, tiroid bezinde bulunan adenilat 

siklazı uyararak iyodun tutulmasında, tiroid hormonunun üretilmesinde, triiyodotironin 

(T3) yapımı ve salınımında görevlidir (36). 

       İyodun düşük miktarda alınması, tiroid hormonlarının yeterli düzeyde üretilmemesi, 

TSH yüksekliğine ve guatra sebep olurken, yüksek miktarda bulunmasınada ‘Wolff 
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Chaikoff’ etkisiyle tiroid hormonunun üretilmesinin engellenmesine sebep olur. Wolff 

Chaikoff etkisi; artan  iyot alımının  hidrojen peroksit (H2O2) üretilmesinde görev alan  

NADPH oksidaz enzimini inhibe etmesi, H2O2 oluşmasını ve tiroglobulin 

iyodinasyonun azalmasıdır (37). 

       İyot daha çok et, süt, tahıl, sebze ve iyot içeren tuzlarda vardır. İyodun kandaki 

konsantrasyonu 1 ug/dl’den düşüktür. İyot, kandan böbrek ve tiroid aracılığıyla 

vücuttan atılır (38,39). 

       Doğumdan hemen sonra bebeğin yaşadığı stres ve dış ortama uyum süreci 

sebebiyle artan tiroid hormon gereksinimini sağlayabilmek için yükselen hipofizer TSH 

ve hipotalamik TRH sayesinde sağlanır. Bebeğin doğumuyla birlikte soğukla tetiklenen 

TRH-TSH yüksekliği 30 dakikada 60-70 μU/L düzeyine ulaşır. Doğumla birlikte ani 

yükselen TSH artışı 24-48. saatler aralığında seviyesi azalır, 3-5. günlerde sağlıklı 

infantlardaki seviyeye geriler. sT4’ün normal seviyelere gelmesi haftalarca zaman 

alabilir (40). 

 

 

Şekil 1. Fetüs ve Yenidoğanda TSH, T3 ve T4 Düzeyleri (41,42) 

 



 
 

6

2.1.4. Tiroid Hormon Biyosentezi 

 

       Folikül hücrelerde bazal membranda mevcut olan ‘sodyum-iyot symporter' (NIS) 

adlı protein iyodun tiroide taşınmasından görevlidir. Tiroid bezinin folikül hücrelerine 

inorganik bir yapıda gelen iyot, sonradan geriye kalan basamaklarıda geçerek tiroid 

hormon üretimini sağlar.  Bu basamakları genel olarak bu şekilde sıralayabiliriz (39,43); 

 

1) İyodun tiroid bezi tarafından alınarak oksidasyonu 

2) Tiroglobulindeki tirozin moleküllerinin iyodinasyonu ve organifikasyonu 

3) Tiroglobulinde yer alan monoiyodotirozin (MIT) ve deiyodotirozin (DIT) 

birleşerek iyodotironinleri (T3,T4) meydana getirmesi 

4) T4,T3 ve MIT/DIT in tiroglobulinden ayrılarak dolaşıma serbestlenmesi 

5) Tiroidte yer alan iyodotirozinlerin deiyonidasyonuyla oluşan iyodun  tekrardan 

tiroid hormon sentezinde kullanılması 

6) T4’ün T3’e deiyodinaz enzimiyle dönüşümünün sağlanması (43-45) 

 

İnsan dokusundaki tiroid hormon deiyodinasyonu 3 enzim tarafından katalize edilir. 

 

1) Tip 1 monodeiyodinaz; iyodotironin  iç ve dış halkalarının deiyodinasyonunu  

katalize olmasını sağlar. T4’ün periferde aktif tiroid hormonu T3’e 

dönüşmesinde görev alır. Tip 1 monodeiyodinaz aktivitesi daha çok  karaciğer, 

böbrek, tiroid ve hipofizde görev alır (46).   

2) Tip 2 monodeiyodinaz; iyodotironinlerin dış halkası üzerinde etki sahibidir. 

T4’ün T3’e ve sT3’ün T2’ye dönüşmesinde görevlidir. Beyin için önemli olan 

tip 2 monodeiyodinaz ayrıca kalp, tiroid, kas, böbrek, plasenta, pankreas ve 

spinal kordta yer alır (46).  

3) Tip 3 monodeiyodinaz; iyodotironinlerin iç halkası üzerinde etki sahibidir. 

T4’ün sT3 ve T3’ün T2’ye dönüşmesinde görevlidir. Plasenta, uterus ve beyinde  

yer alır (47). 
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2.1.5. Fetal Gelişim 

 

       Fetal tiroid bezinin aktivitesi 7-8. haftalarda başlar. 10. haftada tiroid folikül 

hücreleri ve kolloid yapı gelişir. Tiroid bezinde tiroglobulin (TG) sentezi 4. haftada, 

iyodun tutulması 8-10. haftada, T4 ve düşük miktarda T3 üretimi 12. haftada 

başlamaktadır (41). Tirotropin Salgılatıcı Hormon (TRH) üretilmesi 6-8. haftalarda, 

hipofiz portal damar sisteminin gelişimi 8-10. haftalarda, TSH üretimi 12. haftada 

başlamaktadır (48).  

        Plasentanın TSH ve TG’ye geçirgenliği yoktur. Tiroid agenezi tanısı olan 

hastalarda TG çok düşük seviyededir. Plasentanın, tiroid hormonlarına belirli bir 

seviyede geçirgen özelliği vardır. Fetal hipotalamus-hipofiz-tiroid aksı anneden 

etkilenmez. Ancak fetal hipotiroidide annenin tiroid hormonlarının fetüsa geçişi artar 

(29,49). 

       Plasenta, tiroid hormonunun üretimine etkisi olan bazı ilaçların, 

immunglobulinlerin (G tipi) geçişine neden olduğundan tiroid işlevlerini 

engelleyebilmektedir. Yüksek miktarda iyodun, propiltiourasilin veya metimazolün 

plasentadan geçerek hipotiroidiye sebep olduğu örnek verilebilir (49). 

 

2.1.6. Yenidoğan Tiroid Fonksiyonları 

 

       Doğumu takiben ilk 30 dakika içerisinde serum TSH konsantrasyonu 60-70 

mIU/L’ye kadar yükselir ve 24 saat içerisinde ani bir azalış görülür ve 20 mIU/L’nin 

altına geriler. T4 ve T3 düzeyleride ilk 24 saat içerisinde yükselirler (50). Daha sonra 

serum T3 1. hafta sonuna doğru azalarak normal değerlerine ulaşırlar (51). 

       Premature yenidoğanda tiroid işlevlerini etkileyen durumlar hipotalamus-hipofiz-

tiroid aksının immatüritesi, tiroid hormonunun yapım eksikliği, yüksek düzeyde iyot 

alımı veya iyot eksikliği, bazı ilaçlar ve sistemik hastalıklardır (51). 

       Prematürlerde TRH sentezi, TSH ya cevap T4 ün T3 e deiyodinasyonu ve 

tiroglobulin düşük seviyelerdedirler. Prematürlerde T4 ve T3 düzeyleri ilk 24 saatte az 

da olsa artış göstersede kord kanındaki seviyenin altındadır (52,53). Term bebeklerin T4 

seviyelerine pretermler ortalama 4-8 haftada ulaşırlar (54). 
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Şekil 2. Prematüre ve Zamanında Doğan Bebeklerde Doğum Sonrası İlk 5 Gün İçinde 
Görülen T4 ve TSH Değişimleri (53) 

 

2.2. Doğuştan Hipotiroidi 

 

       DH, yenidoğan döneminde sık karşılaşılan tiroid hormonunun yetersizliği ile giden 

endokrinolojik bir hastalıktır (13). 

 

2.2.1. Epidemiyoloji 

 

       DH, yenidoğan tarama programı öncesinde yapılan çalışmalarda 1:10.000 

civarındayken, tarama programından sonra ise 1:3000 ile 1:4000 olarak rapor edilmiştir 

(55,56). Tüm dünyada tarama programları sonrasındaki çalışmalarda bu oranlar 1:2000 

ile 1:4000 arasında olduğu bildirilmiştir. Fransada 20 yıl süren tarama programında 

doğuştan hipotiroidi 1:10.000, Yunanistanda 11 yıl süren bir başka tarama programında 

ise 1:800 olduğu bildirilmiştir (57). 
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       Dünya genelinde DH taraması; ilk olarak 1974 te Dussault ve arkadaşları tarafından 

planlanıp hayata geçirilmiştir. Türkiye’de ise Aralık 2006 da ulusal yenidoğan tarama 

programına DH taraması başlamıştır (58). 

       Hacettepe Üniversitesi İhsan Doğramacı Çocuk Hastanesi Pediatri Endokrinoloji 

Ünitesinin takip ettiği tarama programında kalıcı hipotiroidi sıklığı 1:2512 olarak 

bildirilmiştir. Uludağ Üniversitesi Tıp Fakültesi Çocuk Endokrinoloji Bilim Dalının 

takip ettiği tarama programında ise kalıcı hipotiroidi görülme sıklığı 1:2354 olarak 

raporlanmıştır (59,60). 

 

2.2.2. Etyoloji 

 

       DH; kalıcı ve geçici olmak üzere 2 ana gruba ayrılır. Kalıcı DH;  agenezi, 

hipoplazi, ektopi, dishormonogenezis sık görülen nedenler arasındadır. Geçici DH; 

maternal ve neonatal nedenlerden dolayı ortaya çıkar. İyot yüklenmesi, iyot eksikliği ve 

prematüriteyi sık nedenler arasında sayabiliriz (14,16). 
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Tablo 1. Doğuştan Hipotiroidinin Sınıflandırılması ve Etiyolojisi (16)  

Primer Hipotiroidi  
Geçici Tip:  

İyot eksikliği  
Prenatal-perinatal iyot yüklenmesi 
İlaçlar (PTU, MMI,D-penisilamin, lityum, proplanolol) Fin tipi nefrotik sendrom 
Geçici organifikasyon kusurları  (THOX2 veya DUOXA2 heterozigot mutasyonları)  
Maternal inhibitör antikorlar 

Kalıcı Tip:  
Disgenezi: 

Ektopi  
Agenezi  
Hipoplazi  
Hemiagenezi 

Dishormonogenez: 
TSH bağlanma-sinyal direnci (Reseptör veya G-protein kusuru, psödohipoparatiroitizm tip 1)  
İyot yakalama kusuru (NIS gen mutasyonu) 
Oksidasyon-organifikasyon ve kenetlenme (TPO, DUOX2 ve DUOXA2, pendrin) kusurları 
Defektif proteoliz ve T4 sekresyonunda yetersizlik 
İodotirozin dehalojenaz kusuru  (izole tiroital veya komplet) 
Tiroglobulin sentez, glikozilasyon ve transport kusuru 
Gebelikte radyoiyot tedavisi veya radyasyona maruziyet 

Santral Hipotiroidi (Hipotalamo-pitüiter)  
Geçici Tip: 

Kardiyo-pulmoner bypass sonrası Prematürite 
Fetal tirotoksikoz sonucu TSH baskılayan ilaçlar 
İdiopatik 

Kalıcı Tip: 
Doğuştan  enfeksiyonlar (sifiliz,toksoplazma)  
Hipotalamik displazi 
TRH eksikliği (izole, pitüiter sap kesisi, hamartoma) 
TRH direnci (TRH reseptör gen mutasyonları)  
Pitüiter aplazi-hipoplazi 
İzole TSH eksikliği (TSH β subunit gen mutasyonu) 
Leptin reseptör mutasyonlarına eşlik eden hipofiz disfonksiyonu 
Kombine hipofizer hormon eksikliği (PIT-1, PROP-1, HESX-1, LHX-3 ve LHX-4 kusurları) 

Periferal Hipotiroidi 
Tiroit hormon direnci 
Tiroit hormon transport anomalileri (Allan-Herdnon-Dudley Sendromu- MCT8 defekti) 
Doğuştan  hepatik hemanjioma-hemanjioendotelyoma 

Sendromik Hipotiroidi 
Bamforth-Lazarus Sendromu: hipotiroidizm, yarık damak, dikensi saçlar (ITF2 mutasyonu) 
Hipohidrotik ektodermal displazi: hipotiroidizm, silier diskinezi 
Beyin-akciğer-tiroit sendromu (NKX2.1 mutasyonları) Johanson-Blizzard sendromu 

Endokrin bozucular 
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2.2.2.1. Kalıcı  Doğuştan  Hipotiroidi 

  

2.2.2.1.1. Tiroid Disgenezisi 

 

       Embriyolojik gelişim sürecindeki anormallikten dolayı tiroid bezindeki hastalıklara 

denir. Görülme sıklığı ortalama olarak 1:4500 dür. Ülkemizde yapılan bir çalışmada 

disgenezi insidansı 1:3517 olarak raporlanmıştır (59,61). 

       Bu grupta; agenezi, ektopi ve hipoplazi yer alır. Tiroid agenezisi, tiroid bezinin 

tümüyle yokluğu olarak adlandırılır. Tiroid hemiagenezisinde tiroidin bir lobu gelişmiş 

diğer lobu gelişmemiştir (62). Ektopik tiroid, tiroid bezinin gelişim yerinden boyunda 

olması gereken göçüyle ilgili sorunlardan kaynaklanmasıdır (sublingual, lingual, 

thyroglossal, pre-trakeal, larıngotrakeal yerleşim gösterirler). Tiroid hipoplazisi ise 

bezin kısmi gelişmesine verilen isimdir (59,63,64). 

       Tiroid disgenezisi nedenleri arasında genetik ve çevresel etkenlerin neden olduğu 

söylense de kesin neden ortaya konamamaktadır. Tiroid disgenezisiyle ilgili genler 

sendromik (TTF-1, TTF-2, PAX-8 ) ve sendromik olmayan (TSH reseptörleri) DH 

sebeplerindendir. Çevresel faktörlerde ise maternal otoimmüniteyle 

ilişkilendirilmektedir (65-67). 

 

2.2.2.1.2. Dishormonogenezis  

 

       Tiroid bezinin hormon sentez aşamalarında meydana gelen bozukluklara 

dishormonogenezis denir. Tiroid hormonunun sentezi için en önemli 2 etken iyot ve 

tirozindir. TSH; cAMP yi artıracak iyot transportunu, tiroglobulin oluşumunu, iyodun 

oksidasyonu ve organifikasyonu, kolloid endositoz etkinleşmesini, tiroglobulinden 

iyodotirozinlerin hidrolizini, monoiyodotirozin ve deiyodotirozinlerin 

deiyodonizasyonu, T4 ve T3’ün dolaşıma aktarılmasına yardımcı olur. 

Dishormonogenezis bozuklukları; iyot alım azlığı, iyodun organifikasyonunda bozulma, 

tiroglobulin bozuklukları, iyodoirozin deiyodinaz eksikliği ve geri dönüşüm sorunlarıdır 

(14,68,69). 
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2.2.2.1.2.1. Tiroid Peroksidaz Kusuru 

 

       Tiroid bezi aracılığıyla alınan  iyot okside edilmekte ve sonrasında ise tiroglobuline 

bağlı tirozil üniteleri iyodonize edilmektedir. Bu aşamalardaki en önemli enzim, tiroid 

peroksidazdır (TPO). Bu enzim hidrojen peroksit aracılığıyla organifikasyonu sağlar. 

Tiroid peroksida tiroid folikül hücre membranında yer alır ve bir çeşit glikoproteindir. 

Tiroid peroksidaz enzim sisteminde kusurlar; tiroid peroksidaz tam eksikliği, fonksiyon 

bozukluğu ve hidrojen peroksit yapım  problemlerini içerir. Organifikasyon kusuru, 

perklorat kovma testiyle ortaya çıkar. Bu testi yapmadan önce radyoaktif iyot  verilir 

sonrasında ise perklorat planlanır. Bunun sonucunda herhangi bir organifikasyon ile 

ilgili bir problem oluşursa  tiroidal radyoaktif  kısa süre içinde boşalır (70,71).  

       Pendred sendromu otozomal resesif  kalıtılır. DH, ailesel guatr, sensörinöral işitme 

kaybıyla giden bir sendromdur. Pendred sendromu iyot-klor transport proteini diye 

bilinen pendrin gen mutasyonu sonucunda ortaya çıkar. Bu sendrom pendrin genini 

kodlayan SLC26A4 gen kusuruyla ortaya çıkmaktadır. Çin de yapılan bir araştırmada 

192 DH tanılı hastada SLC26A4 geninin hasarlı varyantları %4 olarak bildirilmiştir 

(72,73). 

 

2.2.2.1.2.2. Tiroglobulin Sentez Kusuru 

 

       Genetik hasarlar  tiroglobulin düşüklüğüne ve tiroglobulin protein fonksiyon 

bozukluğuna sebep olur. Görülme sıklığı ortalama olarak 1:80.000 civarındadır. 

Doğumla birlikte guatr ve hipotiroidi tespit edilen bulgulardır. Dishormonogenezis 

tanılı hastaların en sık sebepleri; tiroglobulin sentez kusuru ve tiroid peroksidaz enzim 

kusurudur (74). 

  

2.2.2.1.2.3. Deiyodinasyon Kusuru 

 

       İyodotirozin deiyodinaz, iyot metabolizmasında rol alan enzimlerden biri olup iyot 

geri dönüşümünde görev alır. Bu enzim eksikliğinde monoiodotirozin (MIT) ve 

diiyodotirozin (DIT) deiyodizasyonda problem olmaktadır bu yüzden bunlar idrar 
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yoluyla vücuttan uzaklaştırılırlar. Böylece iyot eksikliği, ailesel guatr ve konjenital 

hipotiroidi görülür (75-77). 

 

2.2.2.1.2.4. İyot Transport Kusuru 

 

       Tiroid hormon biyosentezinde ilk olarak tiroid folikül hücre membran boyunca 

plazmadan sitozole iyot taşınması gerçekleşir. İyodun sitozole taşınmasında görev alan 

proteinin geninde (SECISBP2) kusur olmasıyla birlikte iyot transport kusuru oluşur. 

Otozomal resesif geçişlidir ve nadir görülür (78,79). 

       Hastaların bir kısmında DH görülür, bu hastalar geri kalan hayatları boyunca 

levotiroksin tedavi almaları gerekmektedir. Bir diğer kısım hasta ise guatr ile 

başvururlar, bu hastalara serum TSH yükselmesi ve radyoaktif  iyot maruziyeti 

olmamasıyla tanı konur (80). 

 

2.2.2.1.3. TSH Direnci 

 

       Tiroid hormon direnci nadir görülür. Bu hastalar genellikle asemptomatiktir ve 

daha çok ileri yaşlarda tanı konulur. Bu hastaların çoğunda tiroid reseptör gen kusuru 

vardır ve otozomal dominant geçiş gösterirler. Görülme sıklığı, ortalama 1:50.000 dir 

(81).  Tiroid hormon direnci mevcut olan hastalarda yüksek veya normal TSH, yüksek 

sT4 ve sT3 seviyeleriyle birlikte görülebilmektedir. Bu hastalığı direnç düzeylerine göre 

yaygın, periferik ve kısmi hipofizer direnç başlıkları altında toplanılabilir. Tiroid 

hormon direnci; hipotiroidi ve hipertiroidi semptomlarına neden olur. Tiroid hormon 

direnç sendromuyla ilgili istenilen düzeyde bilgi sahibi olunmadığı için ve 

semptomların özgün olmamasından dolayı bu hastalar tanı aşamasında atlanabilir 

(82,83). 

 

2.2.2.1.4. Santral (Sekonder) Hipotiroidi 

 

       Hipofizer ve hipotalamik kaynaklı TSH üretim bozukluğundan dolayı ortaya çıkar. 

Görülme sıklığı ortalama 1:100.000 dir. Yenidoğan taramalarında hedef daha çok TSH 

ölçümü olduğundan dolayı santral hipotiroidi tanısı çoğu zaman atlanmaktadır (84,85). 
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       Santral hipotiroidi daha çok doğuştan hipopituitarizmle birliktedir. Santral 

hipotiroidi tanısı alan hastaların çoğunda hipofiz gelişim anomalileri (orta hat kusuru, 

hipofizer aplazi-hipoplazi, anorektal) veya panhipopituitarizm (inmemiş testis, 

hipoglisemi, mikropenis, yarık damak - dudak)  tablosu görülebilir (86,87). 

       Özel gen mutasyonlarıda santral hipotiroidiye sebep olur. Örnek verirsek; TSH beta 

gen kusurundan köken alan izole TSH eksikliği ve TRH reseptör gen kusurundan köken 

alan TRH direncini sayabiliriz (88). 

 

2.2.2.1.5. Periferik Hipotiroidi  

 

       Vücutta tiroid miktarının yeterli olmasına rağmen periferik dokularda TH’ya karşı 

direnç olması durumuna periferik hipotiroidi denir. Daha çok tiroid hormon reseptör 

beta (TR β)’yı kodlayan genlerdeki kusurlardan kaynaklanır. TSH normal olmasına 

rağmen T3 ve T4 yüksektir ve bu yüzden yenidoğan tarama testlerinde  tanı alamazlar 

(89). 

 

2.2.2.1.6. Sendromik Hipotiroidi 

 

       Doğuştan  hipotiroidiye bazı sendromlar ve malformasyonlar eşlik edebilir. En sık 

kardiyak anomaliler olmak üzere doğuştan anomaliler kontrol grubuna göre dört kat 

arttığı yapılan bir çalışmada gösterilmiştir (90). 

     Down sendromlu bebeklerde DH görülme sıklığı yüksektir. Pendred sendromunda 

ise hipotiroidi, sensörinöral sağırlık ve guatr görülür (91). Kas güçsüzlüğü 

semptomunun ön planda olduğu Kocher-Debre-Semelaigne sendromu daha çok DH 

tanısı alıp tedavi edilmediği olgularda görülür, bu hastalar tedaviye cevap verirler (92). 

 

2.2.2.2. Geçici  Doğuştan  Hipotiroidi 

 

       Geçici hipotiroidi, doğumda T4 düşüklüğü ve serum TSH yüksekliği tespit edilen 

daha sonra ilerleyen zamanlarda normale dönmesine denir (93). Görülme sıklığı 

Fransada yenidoğan tarama sonucunda yapılan bir çalışmada %40 olarak raporlanmıştır 
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(94). Türkiye’de; 11770 yenidoğanda yapılan bir çalışmada  DH insidansı 1:840, geçici 

DH insidansı ise 1:308 olarak bildirilmiştir (60). 

 

2.2.2.2.1. İyot Eksikliği 

 

      İyot, tiroid hormonunun üretiminde  görev alan bir elementtir. Günlük alınması 

gereken miktarın altında alındığında ise iyot eksikliği ortaya çıkar (95). Dünya Sağlık 

Örgütü (WHO)  verilerine göre okul öncesi (0-59 ay) çocuklarda günlük 90 mcg, 

gebelerde ise 200 mcg günlük iyot alımı önerilmektedir. Yeterli miktarda iyot 

tüketilmezse tiroid hormonunun üretiminde problemler ortaya çıkar. Hipotalamus-

hipofizer-tiroid aksının matür olmaması ve iyot depolarının yeterli düzeyde 

olmamasından dolayı prematüre doğan  bebeklerin, iyot eksikliğine bağlı hipotiroidizm 

için risk taşımaktadırlar (96). 

       İyot eksikliği dünya genelinde önemli sorunlardan biridir. Dünya genelinde iyot 

eksikliğinden kaynaklanan yaklaşık 20 milyon kişide zeka geriliği mevcuttur. Bu 

nedenle iyot eksikliği, önlenebilir zeka geriliğinin en önemli nedeni olarak sayılır. İyot 

tüketimini etkileyen en önemli faktörler, bulunduğu yerdeki suyun ve toprağın iyot 

içeriğinin az olması ve toplumun beslenme alışkanlığıdır. İyot bakımından toprağın 

yeterli olmadığı yerlerde çıkan suların, yetişmekte olan bitkilerin ve hayvansal 

besinlerin iyot bakımından fakir olduğu beklenir. Kapalı ekonomiye sahip olup daha 

çok kendi ürettiğini tüketen toplumlarda, bölgelerindeki suların ve yiyeceklerin iyot 

bakımından fakir olması iyot eksikliğine sebep olabilmektedir. Böylece bölgede yer 

alan topraklarda yetişmekte olan besinlerin, bölgedeki toprağın ve sularının iyot içeriği 

toplumun almakta olduğu iyot miktarının bir belirteci olarak gösterilebilir. 

Sosyoekonomik seviyesi yüksek olan toplumlarda ise besin çeşitliliğinden 

faydalanabilmeleri ve diğer bölgelerde üretilen yiyecekleri kolayca temin 

edilebilmesinden dolayı bu kişiler bölgelerindeki iyot eksikliğinden etkilenmeleri daha 

düşük olasılıktır. Bu toplumlarda, bölgelerindeki suyun iyot miktarı oradaki toplumun 

yeterli ya da yetersiz iyot alımı hakkında bir gösterge değildir bu durumda toplumun 

iyot alımı seviyesini gösterebilmek için en ideal yol idrarda iyot miktarıdır (97).  

       İyot daha çok okyanuslarda bulunur. Deniz suyunda yer alan iyot konsantrayonu 

ortalama 50 g/L dir. Deniz suyunda yer alan iyot iyonları elemental forma okside olarak 



 
 

16

atmosfere buharlaşırlar ve daha sonra yağmur aracılığıyla toprağa geri dönüş yapıp 

döngüsünü tamamlarlar. Ancak çoğu bölgede bu iyot döngüsü eksik ve yavaş 

olduğundan dolayı iyot, içme suyunda ve toprakta yetersiz bulunur. Bu bölgelerde 

yetişmekte olan ürünler düşük miktarda iyot içerdiğinden iyot eksikliğine sebep olur. 

İyot eksikliği olan bölgeler daha çok dağlık yerler ve sık sık sel olan yerlerde daha 

yaygındır (97). 

       Kadınlarda iyot eksikliği görülme sıklığı erkeklere göre daha fazladır. Kadınlarda 

daha çok hamilelik ve emzirme dönemlerinde vücudun iyot ihtiyacı daha fazla 

olduğundan iyot eksikliğine bağlı problemlerin daha kolay ortaya çıkmasına sebep olur. 

Ayrıca iyot eksikliğinin daha sık görüldüğü, sosyoekonomik düzeyi düşük olan 

yerlerdeki kadınlar bulundukları yerlerde erkeklere göre daha fazla zaman 

geçirdiklerinden, erkeklerin daha sık seyahat etmeleri ve yaşamlarının bir bölümünü 

başka yerlerde daha sık geçirmeleri ve tükettikleri besin çeşitliliği daha fazla 

olduğundan erkekler bulundukları bölgedeki iyot eksikliğinden daha az etkilenirler (97).   

       Günlük iyot ihtiyacı %90 yiyeceklerden, %10 ise içme suyundan karşılanır. 

Besinlerle alınan iyodun ortalama %50’si emilir. Beslenme bozukluğu olduğunda iyot 

eksikliği ortaya çıkar. Çoğu ülkede sofra tuzuna iyot eklenmektedir (97). 

       İyot eksikliği annenin, fetüsün ve yenidoğanın tiroidin görevini etkilediğinden 

dolayı çocukların nörolojik gelişimininde sorunlar ve mental retardasyon ortaya 

çıkmaktadır. Mental retardasyonun nedenleri arasında kromozom anomalileri, gen 

mutasyonlar ve çevresel faktörleri sayabiliriz ancak önlenebilir mental retardasyonun en 

sık sebebi iyot eksikliğidir (97). 

       Yenidoğan döneminde fetal dönemin devamı olarak iyot eksikliği devam edebilir 

ve yenidoğan sürecinde iyot eksikliği ortaya çıkabilir. Alınması gereken iyodu, 

yenidoğan bebekler anne sütünden almak zorundadırlar. Bu yüzden anne sütünde 10-20 

mg/dl seviyesinde olmalıdır. Anne yeterli düzeyde iyot almıyorsa, vejetaryan diyet 

yapıyorsa veya meme dokusuna iyot transportunu yapan NIS (soydum iyot simporter) 

protein işlevine etkileyen nitrat, perklorat ve sigaraya maruz kaldığı takdirde anne 

sütüne geçen iyot miktarı azalır. Ayrıca anne sütünün yeterli miktarda olmaması, 

prematürite ve diğer sebeplerden dolayı hastane yatışı olan bebeklerde TPN de düşük 

miktarda iyot olması, mamalardaki iyodun yeterli miktarlarda olmaması veya diüretik 

kullanımı sonucuda iyot eksikliği olabilmektedir (97). 
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      Yeterli miktarda iyot alınmadığı takdirde hem fetüs, hem anne bu durumdan 

etkilenir. Annede izole hipotiroksinemi veya subklinik hipotiroidi görülebilir (98). Fetal 

iyot eksikliğinde; hipotiroidi, guatr, ölü doğum, spontan abortus, doğumsal 

malformasyonlar, nörolojik fonksiyonlarda bozulma ve büyüme-gelişme geriliği 

görülebilir. Ağır iyot eksikliğinde kretenizm gözlenir (99). 

 

Tablo 2. Önerilen Günlük İyot Miktarı Kullanımı (PDA) (100) 

 

 

2.2.2.2.2. Anne veya Bebeğin İyoda Maruziyeti 

 

       İyot yüksekliği, iyot eksikliği gibi geçici konjenital hipotiroidiye sebep olabilir. 

Yüksek miktarda iyot alınması tiroid hormonlarının üretimini engeller (Wolff-Chaikoff 

fenomeni) TSH yükselir, T4 geçici olarak azalır. Doğumda anne veya bebeğin iyot 

içeren antiseptiklere maruz kalması sonucu geçici DH görülür. Yenidoğan bebeklerin 

ciltlerinin ince olması ve iyodun ciltten emiliminin kolay olması bu maruziyeti 

kolaylaştırmıştır. Ayrıca gebelikte annenin kontrast maddelerdeki iyoda, gebelikte ilaç 

ve gıdalar aracılığıyla iyoda maruz kalmasıda geçici DH’e yol açabilir (101,102). 

       İyot yüklenmesi, tuzlarda mevcut olan iyodun miktarının fazla olması ve 

kontrolünün iyi yapılamadığı durumlarda sık olarak karşımıza çıkar. İyot açısından 

zengin olan deniz ürünleri, et, süt gibi besinlerin fazla olarak tüketilmesi sonucu sık 

olmasada iyot yüksekliğine sebep olabilir. Normal miktarda iyot tüketildiğinde 

güvenilirdir ancak bazen bu durumda bile bazı kişilerde alerji gelişebilir. İyot duyarlılığı 
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semptomları olarak ateş, eklem ağrısı, lenfadenopati, anjioödem, ürtiker ve anafilaksiyi 

sayabiliriz. Akut iyot zehirlenmesi durumunda ise bulantı, kusma, ishal, karın ağrısı, 

koma ve siyanoza sebep olabilir. Yüksek miktarda iyot alımı bezen ürtiker, akne ve 

kaşıntılı lezyonlara sebep olabilmektedir (97).   

 

2.2.2.2.3. Maternal TSH Reseptör Blokan Antikorlar 

 

       Maternal TSH reseptör blokan antikorların (TRBAb) geçici doğuştan hipotiroidiye 

sebep olur. Ortalama görülme sıklığı 1:100.000 civarındadır. Bu antikorlar TSH nın 

hem görev yapmasını hem de etki göstermesini engeller. Bu antikorların vücuttan 

temizlenmesi 6 ay a kadar uzayabilir.  Graves hatalığı, hashimato tiroditi ve hipotiroidi 

tanısı alan annelerin bebeklerinde görülür (101). 

 

2.2.2.2.4. Maternal Antitiroid İlaç Kullanımı 

 

       Hipertiroidi tanısı olan propiltiourasil veya metimazol kullanan annelerin 

bebeklerinde  yenidoğan geçici hipotiroidiye sebep olabilir. Bu bebekler taramada TSH 

yüksekliği olduğu için tespit edilir. Genelde tedavi gerekmez (103-106). 

 

2.2.2.2.5. İzole TSH Yüksekliği (Hipertirotiropinemi) 

 

       Yüksek TSH düzeyi ve normal T4 düzeyi olarak tanımlanır. Daha çok 

prematurlerde görülür. İzole yüksek TSH; iyot yüksekliği, iyot eksikliği ve  

hipotalamus-hipofiz-tiroid aksının immatüritesi  nedenleri arasındadır. Tedavisi ise 

doktorun kararına ve semptomlara bağlıdır (107). 

 

2.2.2.2.6. Prematürite 

 

       Hipotalamus-hipofizer aksın  immatüritesi, tiroksin bağlayıcı globulin (TBG) 

düşüklüğü ve TSH geç yükselmesi gibi nedenlerden dolayı prematürlerde geçici DH ye 

sebeb olabilir. 30 haftadan önce doğan bebeklerde DH görülme oranı daha da yüksektir 

(5,85,108). 
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2.3. Klinik Bulgular 

       Doğuştan hipotiroidili yenidoğanlarda belirtiler genellikle nonspesifiktirler. Bu 

bebekler genellikle normalden iri ve postmature doğarlar. Ayrıca arka fontanelin geniş 

olması, beslenememe, sarılık, umbilikal herni, kabızlık, kaba sesle ağlama, kuru deri, 

makroglossi, hipotoni, letarji ve konjenital malformasyonlarıda klinik belirti ve fizik 

muayene bulguları arasında sayabiliriz (109).  

       Tiroid agenezisi veya dishormonogeneziste tam blok olan hastalar doğumda en çok 

klinik belirti verme eğilimindedirler. Ektopi ve hipoplazi tanısı alan DH hastalarında ise 

belirtiler daha çok postnatal dönemde kendini gösterirler (109). 

 

Tablo 3. Doğuştan Hipotiroidi Bulguları (110) 

 Kabızlık 

 Emme güçlüğü, iştahsızlık 

 Letarji 

 Uzamış sarılık 

 Soğuk cilt 

 Deride mermer görünümü 

 Göbek fıtığı 

 Makroglossi 

 Gemis fontanel ve suturların açıklığı 

 Karın gerginliği 

 Hipotoni 

 Deri kuruluğu 

 Hipo-refleksi 

 

2.4. Tanı 

 

       Doğuştan hipotiroidi tanılı bebeklerde klinik bulgular hemen belirti vermediğinden 

ilk haftada yapılan tarama programlarının amacı bu bebeklerin erken tanı alması ve 
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tedavilerine en kısa zamanda başlanarak komplikasyonların engellenmesi 

planlanmaktadır (111). 

 

2.4.1. Tarama Yöntemleri 

 

      3 tarama yöntemi belirlenmiştir (93). 

1) Primer TSH ölçümünü takiben T4 ölçüm metodu 

2) Primer  T4 ölçümünü takiben TSH ölçüm metodu 

3) TSH ve T4’ün birlikte ölçümü 

 

2.4.1.1. Primer TSH Ölçümünü Takiben T4 Ölçüm Metodu 

 

       Tarama metodları arasında en yaygın olarak kullanılan TSH ölçümüdür. ABD, 

Japonya ve Avrupa gibi yerlerde uygulanan tarama metodlarında TSH düzeyine bakılır, 

TSH düzeyi fazla olan  bebeklerde T4 düzeyine bakılır. Bu tarama metodu  ile ortaya 

çıkan yüksek TSH değeri tiroid hormonlarının yüksekliğinin üzerinden zaman 

geçtiğinin göstergesidir. Böylece TSH değerleriyle beyin hasarına sebep olan hipotiroidi 

vakalarının birçoğu tespit edilir. TSH geçici yüksekliği ve normal T4 ile ortaya çıkan 

orta derecede iyot eksikliği olan yerlerde yaygın olarak saptanan geçici 

hipertitotiropinemili vakalarda saptanır. TSH taraması aracılığıyla doğuştan TBG 

düşüklüğü ve santral hipotiroidi tanısı mümkün değildir. Primer doğuştan hipotiroidi 

TSH tarama yönteminin duyarlılığı %97,5, özgünlüğü ise %99 oranında olduğu 

raporlanmıştır (93,109). 

       Bu tarama kullanımı için  hazırlanan ‘cut-off’ (kesim) değeri mevcuttur. American 

Pediatrik Akademisi’ne göre kesim değeri  TSH > 40 mIU/L  olarak bildirilmiştir. 

Türkiye’de ise Ankara’da yapılan bir çalışmada TSH > 30 mIU/L, İstanbul’da yapılan 

bir başka çalışmada TSH > 40 mIU/L  ve Bolu’da yapılan diğer bir çalışmada ise TSH > 

20 mIU/L olarak bildirilmiştir (109,112,113). 

       Bu tarama metodunda, daha önceden kabul edilen kesim değerinden yüksek bir 

değer ortaya çıktığında bu bebekler tarama testine tekrardan çağrılırlar, diğer bebekler 

ise normal olarak kabul edilir. Kontrole çağırılan bebeklerde tekrardan TSH düzeyi 

kesim değerinden yüksek bir değer ise ilgili sağlık kuruluşuna gitmesi sağlanır ve serum 
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tiroid hormon tetkikleri istenir. TSH > 50 mIU/L olduğunda ise bu bebeklere kontrol 

test tekrarı gerekmeden en yakın sürede ilgili sağlık kuruluşuna başvurması ve serum 

tiroid hormon değerlerine bakılması gerekmektedir (93). 

 

2.4.1.2. Primer  T4 Ölçümünü Takiben TSH Ölçüm Metodu 

      

       Bu tarama testinde filtre kağıdına alınan kan örneğinden T4 değeri tetkik edilir. Bu 

tarama yöntemi daha çok yüksek TSH ve düşük yada düşük-normal T4 değerleriyle 

uyumlu primer DH hastalarını tespit etmek için tercih edilir. Primer DH  tanısı dışında 

bu yöntem TBG düşüklüğü ve santral hipotiroidi  bebeklerin saptanmasında yardımcı 

olur ancak bu tarama yöntemi subklinik hipotiroidi (yüksek TSH ve normal T4) 

vakalarının gözden  kaçmasına sebep olabilmektedir (56,109). 

 

2.4.1.3. TSH ve T4’ün Birlikte Ölçümü 

 

       TSH ve T4’ün birlikte ölçümlerinin yapılmasıdır. DH taramalarının arasında en 

uygun olanıdır fakat yüksek maliyet sebebiyle kullanımı çok tercih edilmemektedir. Bu 

tarama yönteminin diğerlerinden farkı ise bebekler bu tarama yöntemiyle santral 

hipotiroidi tanısı alabilmektedirler (109). 

 

2.4.2. Yenidoğan Tarama Programı 

 

       DH yenidoğan tarama programı; Türkiye’de 25 Aralık 2016’da faalieyete geçmiştir 

(88). Tarama programı öncesinde  yapılan bir araştırmada ortalama tanı yaşının 49 ay,  

%54’nün iki yaşından sonra, %14’nün 1-2 yaş arasında , %3.1’nin yenidoğan 

döneminde tanı aldığı raporlanmıştır (114). Yenidoğan taraması için doğum sonrası 

yapılan bir çalışmada ise ortalama tanı yaşı 23±14 gün olarak bildirilmiştir (112).  

       DH taraması için doğum sonrası 2-5. günde topuk kanı alınmalıdır. Prematüre 

bebekler, iyoda maruz kalan bebekler ve kritik hastalarda ikinci kez tarama yapılması 

gerekmektedir. Bu hastalarda ilk taramada TSH yükselmemiş olabileceğinden, ikinci bir 

tarama planlanarak daha sonradan TSH yükselmesinin saptanması planlanmaktadır 

(88,115). 
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       Yenidoğan  taraması için guthrie  kağıdı mevcuttur. Bu tarama testi TSH ölçümüne 

dayalı olarak çalışılmaktadır. DH için her yenidoğana tarama yapılması, tanı geç 

konduğunda ve tedavisi geciktiğinde bebeklerde mental retardasyona sebep olacağı 

unutulmamalıdır (85,116).  

 

2.4.3. Tiroid Fonksiyon Testleri 

 

       Yaşa göre TSH, T4 ve  sT4 ölçümleri yapılarak tanı konur. DH tanısı düşük T4 ve 

sT4, yüksek TSH seviyesiyle konur. Doğumla birlikte ısı farkından dolayı TSH’da 

başlarda geçici bir yükselme olur (88). 

 

Tablo 4. TSH ve sT4 Düzeylerinin Yaşla Birlikte Değişimi (40) 

Yaş TSH Aralığı mlU/L sT4 Aralığı pmol/L (ng/dL) 

Kord Kanı 1.3-20 8-17(0.64-1.4) 

3 Günlük 1.1-17 22-49(1.8-4.1) 

10 Haftalık 0.6-10 9-21(0.8-1.7) 

14 Aylık 0.4-7 8-17(0.6-1.4) 

5 Yaş 0.4-6 9-20(0.8-1.7) 

14 Yaş 0.4-5 8-17(0.6-1.4) 

Yetişkin 0.4-4 9-22(0.8-1.8) 

 

2.4.4. Tiroglobulin 

 

       Tiroglobulin, tiroid dokusunun  kitlesini gösterir. TSH yüksekliğinden ve 

enflamasyon olduğunda dolaşıma daha fazla aktarılır. Tiroglobulin düzeyi agenezi 

olgularında çok düşük değerlerde ölçülür. Ektopik tanılı bebeklerde orta, 

dishormonogenezis ve iyot eksikliğinde yüksek düzeyde ölçülür (117). 

 

2.4.5. Antitiroid Antikorlar 

 

       Maternal otoimmün tiroidit, kadınlarda  insidansı  %5 civarındadır ve bu hastalarda 

antitiroid-peroksidaz (anti-TPO) ya da antitiroglobulin antikorları mevcuttur. Bunlar 
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TRB-Ab üretimini sağlayabilirler. TSH bağlanmasını önleyerek  fetal tiroid bezinin 

gelişmesini engellerler (118). 

       Otoimmün tirodit tanılı gebelere ve diğer bebeklerinde geçici DH tanısı olan 

gebelerde TRB-Ab açısından tetkik edilmesi önerilir (88). 

 

2.4.6. İdrarda İyot Düzeyi Ölçümü 

 

       İyot eksikliği görülen bölgelerde ve iyoda maruziyet olduğunda idrarda iyot 

düzeyine bakmak gerekmektedir (88). Bebek doğduktan sonra anne ve bebekte yedi 

günden sonra idrarda iyot testi yapılabilir. Bebek idrarındaki iyot düzeyi 100 μg/L’nin 

altındaysa iyot düşüklüğünü düşünülür. İdrarda bakılan  iyot düzeyi 50-100 μg/L 

arasındaysa hafif, 20-50 arasındaysa μg/L orta, 20 μg/L’nin altındaysa ağır  iyot 

eksikliğinin göstergesidir. İdrarda iyodun  200 μg/L  nin üstünde bir değer olması iyot 

yüklenmesini işaret eder. Doğum esnasında veya doğumdan sonra iyotlu antiseptik 

maruziyetine kalan anne veya bebeklerde iyot yüksekliği sık görülen bir durumdur 

(119). 

 

Tablo 5.Okul Çağındaki Çocuklarda Ortalama İdrar İyot Düzeyine Göre İyot Alımının 
Değerlendirilmesi (DSÖ 2007, 120) 

Ortanca idrar iyodu 

(µg/L) İyot alımı 
İyot alımı Klinik etki 

<20 Yetersiz Ciddi iyot eksikliği 

20-49 Yetersiz Orta derece iyot eksikliği 

50-99 Yetersiz Hafif derece iyot eksikliği 

100-199 Yeterli Optimal iyot alımı 

200-299 Fazla 
Altta yatan tiroid hastalığı olanlarda 5-

10 yıl içinde hipertiroidizm gelişebilir, 

>300 Aşırı 
Ciddi yan etkiler(hipotiroidi, 

hipertiroidi, otoimmün tiroid hastalığı) 
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2.4.7. Ultrasonografi 

 

       Tiroid bezinin görüntülenmesi için ultrasonografi (USG)  kullanışlı, non-invazif ve 

pratik bir yöntemdir. Tiroid bezinin boyutları ve lokalizasyonunu  tespit etmeyi sağlar. 

Tiroid agenezisi tanısında USG önemli rol oynar ancak ektopik tanısı için sintigrafi 

kadar yeterli değildir (121). 

       Yapılan bir çalışmada; sintigrafiyle tanı konan ektopik tiroid tanılı bebeklerin %90 

na yakınında renkli doppler USG ile ektopik tiroid tanısı konabildiği gösterilse bile 

ektopik tiroid tanısında önerilmemektedir (122). 

 

2.4.8. Sintigrafi 

 

       Tiroid sintigrafisi; tiroid bezinin büyüklüğünü, fonksiyonunu ve mevcut yerinin 

saptanmasında kullanılır. Tiroid sintigrafilerinde tercih edilen iyot-123, iyot -131 ve 

teknesyum -99 m’dir (123). 

       İyot-123; yarı ömrünün az olması, tiroid hücre uptake’i ve görüntü taranmasında 

daha güvenilir olduğu bildirilmiştir ancak yüksek maliyeti ve ülkemizde üretimi 

olmadığından kullanımı sınırlıdır (123). 

       İyot-131; yarı ömrünün uzun olması ve yüksek gama enerjisinden dolayı vücudun 

karşılaşabileceği  radyasyon yüksek seviyede olacağından tercih edilmez (123). 

       Teknesyum-99 m; gama enerjisinin normal sınırlarda olması, uygun maliyeti ve 

yarı ömrünün kısa olmasından dolayı ülkemizde tiroid sintigrafisinde yaygın olarak 

kullanılan radyoaktif maddedir (123). 

       Tiroid agenezi tanılı hastalarda radyoaktif madde tutulumu görülmez. Ektopik tanılı 

hastalarda ise tiroid lojunda tutulum yoktur fakat ektopik dokunun olduğu yerde tiroid 

dokusuyla ilgili fokal tutulum gözlenir. Dishormonogeneziste bez normal olması 

gereken bölgededir, radyoaktif madde tutulumu normal yada artmıştır. Tiroid 

sintigrafisi planlanan bazı hastaların aileleri bebeğin maruz kalabileceği radyasyondan 

dolayı bu tetkiğe karşı çıkabilmektedirler ancak tiroid kanseri sıklığını yükseltebilecek 

elimizde yapılan herhangi bir veri yoktur (123). 
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2.5. Tedavi 

 

       Tedavide asıl amaç DH tanısı erken  konup tedaviye en kısa zamanda başlanarak bu  

hastalarda  normal nörolojik gelişim sağlanması amaçlanmaktadır. Tedavide oral  

levotiroksin (l-T4) tercih edilir. Yenidoğan taramasında hipotiroidizm bulguları 

gösteren testler tekrarlanmalı ve tedaviye en kısa zamanda başlanmalıdır (14,93). 

       American Pediatri Akademisi (APA) ve Avrupa  Pediatri Endokrinoloji Topluluğu 

(ESPE) başlangıç dozu olarak 10-15μg/kg/gün levotiroksin başlanmasını önermektedir. 

Böylece serum T4 düzeyinin normal sınırlara en hızlı şekilde getirmeyi planlanmaktadır 

(124). 

 

Tablo 6. Doğuştan Hipotiroidi Tedavi Dozları (AAP,1993) (124) 

Yaş LT4 (µ/kg/gün) 

Başlangıç 10-15 

1-6 Ay 6-10 

6-12 Ay 5-8 

1-3 Yaş 4-6 

3-10 Yaş 3-4 

10 Yaş Üzeri 1.75-3 

 

       Tedavide asıl hedef sT4 konsantrasyonunu yaşa göre olması gereken aralığın üst 

yarısına yakın planlamak ve TSH’yı baskılamaktır. Tedavi daha etkili olabilmesi için 

tabletler iyice ezilip (su, formül mama veya anne sütüyle birlikte) sabah aç karnına 

olacak şekilde verilmelidir. Vücuda alınan T4 ün ortalama %80 i emildikten sonra 3-4 

saat sonra maksimum düzeye ulaşır, 8-10 saat kanda yüksek olarak seyreder. Yarı ömrü 

ise ortalama 6-7 gündür. Yapılan çalışmalarda yüksek dozda levotiroksin tedavisi alan 

bebeklerde TSH ve sT4’ün daha kısa sürede normale döndüğü bildirilmiştir (3,125,126). 

 

2.6. İzlem    

 

       Tedavi başlandıktan sonra bebekler büyüme, gelişme ve tiroid hormonları 

bakımından takip edilmelidirler. Takiplerinde TSH, sT4, tiroglobulin (gerektiğinde) 
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tetkikleri, boy-kilo ölçümleri ve fizik muayeneleri yapılır. Hastalar tetkik vermek için 

hastaneye geldiklerinde levotiroksin alımından en az 9 saat geçmesi gerekmektedir. 

Yapılan tetkiklerde TSH ve sT4 düzeyleri istenen düzeyde değilse veya hastanın ilaç 

dozu artırılıp azaltıldıysa hasta üç dört hafta sonra tetkik edilmek üzere tekrardan 

hastaneye başvurmalıdır. Kalıcı veya geçici ayrımı yapılamamış tedavi alan bebeklerin 

3 yaşından sonra tedavilerine ara verilerek TSH ve sT4 düzeyleri istenir. TSH yüksekse 

ve sT4 düşük seviyede ise kalıcı hipotiroidi tanısı alır ve levotiroksin tedavisini 

yaşamının geri kalan kısmında kullanması gerekir. Ancak TSH ve sT4 düzeyleri normal 

aralıkta çıkarsa hastanın tedavisi  tekrardan başlanmaz. Bu durumda da hastanın belli 

aralıklarla kontrole gelmesi gerekir (93,95,127). 

 

Tablo 7. Amerikan Pediatri Akademisinin Önerdiği TFT Ölçüm Aralıkları (85) 

Tedavi Başlangıcından 2-4 hafta sonra 

0-6 Aylık Her 1 veya 2 ayda bir 

6 Ay-3 Yaş  Her 3 vaya 4 ayda bir 

3 Yaş sonrası Her 6-12 ayda bir 

Doz Değişikliklerinde 2 hafta sonra 

Tedavi Uyumsuzluğu-Anormal 

Sonuçlar 
Daha sık arlıklarla 

 

2.7. Prognoz 

 

       Yenidoğan tarama programının hayata geçirilmesiyle birlikte sağlanan erken tanı ve 

tedaviyle doğuştan hipotiroidinin komplikasyonları azalmıştır. Tiroid hormonları; 

nöronal migrasyon, dentrit-akson formasyonu ve myelinizasyona kadar birden fazla 

nörolojik gelişim aşamalarında görev alır. Beyin gelişimine tiroid hormonlarının katkısı 

3 yaşa kadar sürmektedir. Bu süre zarfında ilk 6 ay en önemlisidir. Ağır hipotiroidi 

tanısı olan bebeklerin kanlarında sT4 seviyesinin normal değerlere ulaşmasının 7 günü 

aştığı takdirde IQ skorlarında düşük puan aldığı bildirilmiştir. Görme ve işitme sorunları 

DH tanılı bebeklerde daha sık görülmektedir. Ayrıca davranış bozuklukları, öğrenme 

zorluğu, dikkat dağınıklığı ve hafızayla ilgili problemlerde görülmektedir (128,129). 



3. GEREÇ VE YÖNTEM 

 

 

 

       Retrospektif son 10 yıl içerisinde Gaziantep Üniversitesi Tıp Fakültesi Hastanesi 

Pediatrik Endokrinoloji Polikliniği’ne doğuştan hipotiroidi nedeniyle başvuran 

1000’den fazla hasta tarandı. Düzenli takiplere gelmeyen hastalar araştırma dışı 

bırakıldı. Düzenli takiplere gelen 132 çocuk araştırmaya dahil edildi.  

       Araştırmaya dahil edilen bireylere ait cinsiyet, doğum tarihi, yaş, prematürite 

varlığı, doğum boy ve kiloları, klinik bulguları, TSH, sT4, tiroglobulin ve idrarda iyot 

düzeyleri, tiroid ultrasonografi ve tedavi dozlarıyla ilgili bilgiler Enlil Hastane Bilgi 

Yönetim Sistemi’ne kaydedilen verilerden alındı. Hastaların Tiroid ultrasonografileri 

Gaziantep Üniversitesi Tıp Fakültesi Hastanesi Radyoloji Polikliniği’nde ACUSON 

s2000 marka cihaz ve 13-5 lineer prob ile yapılmıştı. Bireylerin sT4, TSH ve 

tiroglobulin tetkikleri Gaziantep Üniversitesi Tıp Fakültesi Hastanesi Biyokimya 

Laboratuvar’ında çalışılmıştır. TSH, sT4 ve tiroglobulin düzeylerinin ölçülmesinde 

Electrochemiluminecence Immunoassay ‘ECLIA’ yöntemi ile Beckman Coulter 

DXİ800 cihazı ile analiz edildi. İdrarda iyot ise İCP-MS yöntemi ile Agilent 7500ce 

cihazı ile analiz edildi. 

       Araştırma öncesinde Gaziantep Üniversitesi Klinik Araştırmalar Etik Kurulu’ndan 

02/01/2019 tarihli, 2018/387 karar nolu etik kurul onayı alındı (Ek). 

       Elde edilen veriler SPSS (Statistical Package for the Social Sciences) versiyon 22 

istatistik paket programı kullanılarak çözümlendi. Tanımlayıcı istatistiklerle beraber Ki-

Kare, Student T Testi, Kruskel Wallis, Bağımlı Gruplar T Testi ve Pearson Korelasyon 

Analizi kullanıldı. Nominal değişkenleri tanımlarken sayı ve yüzdeler, sayısal 

değişkenleri tanımlarken ortalama, standart deviasyon, en düşük ve en yüksek değerler 

kullanıldı. Anlamlılık düzeyi 0,05 kabul edildi. 

 

 

 



4. BULGULAR 

 

 

 

       Araştırmaya 132 birey dahil edildi. Araştırmaya dahil edilen bireylerin cinsiyetlere 

göre dağılımı Şekil 3’de gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 3. Araştırmaya Dahil Edilen Hastaların Cinsiyetlere Göre Dağılımı 
 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerin %51,5’i (n=68) kız, %48,5’i (n=64) erkek 

hastalardan oluşmaktaydı. 

       Araştırmaya dahil edilen hastaların doğum boyları ortalama 49,9±3,1 (En 

düşük=40, En yüksek=58) cm, doğum kiloları ortalama 3296,8±733,7 (En düşük=1260, 

En yüksek=5030) gr olarak hesaplandı. Cinsiyete göre doğum boy ve kilolarının 

ortalamaları Tablo 8’de gösterilmiştir. 
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Tablo 8. Araştırmaya Dahil Edilen Hastaların Cinsiyete Göre Doğum Boyu ve 
Ağırlıklarının Dağılımı 

Değişken 

Cinsiyet 

P 

Değeri

Kız Erkek 

Ortalama±SD 
En Düşük -  

En Yüksek 
Ortalama±SD

En Düşük -  

En Yüksek 

Doğum 

Boyu 
49,4±3,0 40,0-55,0 50,5±3,2 42,0-58,0 0,036 

Doğum 

Ağırlığı 
3191,2±684,2 1260,0-5030,0 3409,1±772,5 1850,0-5020,0 0,088 

 

       Araştırmaya dahil edilen erkek hastaların doğum boyu ortalaması kızlardan anlamlı 

düzeyde yüksek tespit edildi (p=0,036). Erkeklerin doğum boyu ortalaması 50,5±3,2 

(En düşük=42, En yüksek=58) cm iken, kızların doğum boyu ortalaması 49,4±3,0 (En 

düşük=40, En yüksek=55) cm olarak hesaplandı. Araştırmaya dahil edilen bireylerde 

cinsiyete göre doğum ağırlıkları arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmedi 

(p=0,088). Erkeklerin doğum ağırlığı ortalaması 3409,1±772,5 (En düşük=1850, En 

yüksek=5020) gr iken, kızların doğum ağırlığı ortalaması 3191,2±684,2 (En 

düşük=1260, En yüksek=5030) gr olarak hesaplandı. 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerin doğum ağırlığına göre sınıflandırmaları Şekil 

4’de gösterilmiştir. 

 

Şekil 4. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerin Doğum Ağırlığına Göre Sınıflandırmaları 
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       Doğum ağırlığına göre bebeklerin %15,9’u(n=21) düşük doğum ağırlıklı, 

%66,7’si(n=88) normal doğum ağırlıklı, %17,4’ü(n=23) yüksek doğum ağırlıklı 

gruptaydı.  

       Araştırmaya dahil edilen bireylerin cinsiyete göre doğum ağırlığı sınıflandırmaları 

Şekil 5’de gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 5. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerin Cinsiyete Göre Doğum Ağırlığı 
Sınıflandırmaları 

 

       Cinsiyete göre doğum ağırlığı sınıflamaları arasında anlamlı düzeyde fark tespit 

edilmedi (p=0,205). Erkeklerin %14,1’i (n=9) düşük doğum ağırlıklı, %62,5’i (n=40) 

normal doğum ağırlıklı, %23,4’ü (n=15) yüksek doğum ağırlıklı iken, kızların 

%17,6’sının (n=12) düşük doğum ağırlıklı, %70,6’sının (n=48) normal doğum ağırlıklı,  

%11,8’inin (n=8) yüksek doğum ağırlıklı olduğu gözlendi.  
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       Araştırmaya dahil edilen bireylerin doğum haftasına dikkate alındığında 

prematürite varlığına göre dağılımı Şekil 6’da gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 6. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerin Prematürite Varlığına Göre Dağılımı 

 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerin %15,9’unda (n=21) prematürite varlığı tespit 

edildi. Araştırmaya dahil edilen bireylerde prematürite varlığının cinsiyete göre dağılımı 

Şekil 7’de gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 7. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerde Prematürite Varlığının Cinsiyete Göre 
Dağılımı 
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       Araştırmaya dahil edilen bireylerde prematürite varlığının cinsiyete göre dağılımı 

arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmedi (p=0,697). Erkeklerin %17,2’sinin 

(n=11), kızların %14,7’sinin (n=10) doğum haftasına göre prematüre olduğu tespit 

edildi. 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerin ortalama 25,9±12,2 (En düşük=7, En 

yüksek=65) günlük iken sağlık kurumuna başvurduğu tespit edildi. 

       Hastaların başvuru anındaki, 3. aydaki ve 6. aydaki TSH ve T4 değerlerinin 

dağılımı Tablo 9’da gösterilmiştir. 

 

Tablo 9. Hastaların Başvuru Anındaki, 3. Aydaki ve 6. Aydaki TSH ve T4 Değerlerinin 
Dağılımı 

Değişken Ortalama SD En Düşük En Yüksek 

TSH 
Başvuru Anı 38,4 41,6 0,0 111,0 

3. Ay 5,1 12,7 0,0 100,0 
6. Ay 4,4 9,0 0,0 84,1 

T4 

Başvuru Anı 1,2 0,9 0,0 5,2 

3. Ay 1,4 0,5 0,0 4,1 

6. Ay 1,3 0,3 0,0 2,9 

 
       Hastaların başvuru anındaki, 3. aydaki ve 6. aydaki TSH değerlerinin 

kategorizasyonu Şekil 8’de gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 8. Hastaların Başvuru Anındaki, 3. Aydaki ve 6. Aydaki TSH Değerlerinin 
Kategorizasyonu 
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       Hastaların %27,3’ünün (n=36) başvuru anında, %67,4’ünün (n=89) 3. Ayda, 

%78,9’unun (n=101) 6. Ayda TSH değerleri normal aralıkta saptandı. 

       Hastaların başvuru anındaki, 3. aydaki ve 6. aydaki T4 değerlerinin 

kategorizasyonu Şekil 9’da gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 9. Hastaların Başvuru Anındaki, 3. Aydaki ve 6. Aydaki T4 Değerlerinin 
Kategorizasyonu 

 

       Hastaların %33,3’ünün (n=44) başvuru anında, %58,3’ünün (n=77) 3. Ayda, 

%81,9’unun (n=104) 6. Ayda T4 değerleri normal aralıkta saptandı. 
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       Hastaların başvuru anındaki, 3. aydaki ve 6. aydaki TSH ve T4 değerlerinin 

cinsiyete göre dağılımı Tablo 10’da gösterilmiştir. 

 

Tablo 10. Hastaların Başvuru Anındaki, 3. Aydaki ve 6. Aydaki TSH ve T4 
Değerlerinin Cinsiyete Göre Dağılımı 

Değişken 

Cinsiyet 

P 

Değeri

Kız Erkek 

Ortalama±SD
En Düşük- 

En Yüksek 
Ortalama±SD

En Düşük- 

En Yüksek 

TSH 

Başvuru 

Anı 
42,2±42,0 0,0-100,0 34,3±41,2 0,0-111,0 0,280 

3. Ay 7,2±±17,2 0,0-100,0 3,0±3,6 0,0-18,0 0,055 

6. Ay 5,9±12,2 0,1-84,1 2,9±2,8 0,0-16,5 0,058 

T4 

Başvuru 

Anı 
1,2±0,9 0,0-4,6 1,2±0,9 0,1-5,2 0,983 

3. Ay 1,4±0,5 0,5-4,1 1,4±0,4 0,0-2,2 0,926 

6. Ay 1,2±0,3 0,8-2,2 1,3±0,4 0,0-2,9 0,330 

 

       Cinsiyete göre hastaların başvuru anındaki, 3. aydaki, 6. aydaki ve ilaç kesim 

anındaki TSH ve T4 değerleri anlamlı düzeyde farklı değildi (Sırasıyla p=0,280, 

p=0,055, p=0,058, p=0,983, p=0,926 ve p=0,330). 

       Hastaların başvuru anındaki tiroglobulin ortalaması 170,9±111,0 (En düşük=0,2, En 

yüksek=300,0) olarak tespit edildi. Hastaların cinsiyete göre tiroglobulin ortalamaları 

arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmedi (p=0,282). Erkeklerin başvuru anındaki 

tiroglobulin ortalaması 181,7±108,3 (En düşük=0,8, En yüksek=300,0) iken kızların 

başvuru anındaki tiroglobulin ortalaması 160,8±113,4 (En düşük=0,2, En 

yüksek=300,0) olarak hesaplandı. 
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       Hastaların başvuru anındaki tiroglobulin değerlerinin kategorizasyonu Şekil 10’da 

gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 10. Hastaların Başvuru Anındaki Tiroglobulin Değerlerinin Kategorizasyonu 

 

       Başvuru anında hastaların %1,5’inin (n=2) tiroglobulin değeri düşük, %27,3’ünün 

(n=36) normal, %71,2’sinin (n=94) ise yüksek tespit edildi. 

       Araştırmaya dahil edilen hastaların şikayet ve fizik muayenedeki bulgularının 

dağılımı Tablo 11’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 11. Araştırmaya Dahil Edilen Hastaların Şikayet ve Fizik Muayenedeki 
Bulgularının Dağılımı 

Semptom ve Bulgu Sayı (n) Yüzde (%) 

Sarılık 22 56,4 

Ek Anomali 5 12,8 

Kabızlık 3 7,7 

Herni 3 7,7 

Down Sendormu 2 5,1 

Diğer * 4 10,3 

Total 39 100,0 

* Hipotoni, İshal, Huzursuzluk, Kaba Sesli Ağlama 
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       Semptomu olan doğuştan hipotiroidili hastaların %56,4’ünün (n=22) sarılık, 

%12,8’inin (n=5) ek anomali, %7,7’sinin (n=3) kabızlık, %7,7’sinin (n=3) herni, 

%5,1’inin (n=2) down sendromu, %10,3’ünün de (n=4) hipotoni, ishal, huzursuzluk, 

kaba sesli ağlama gibi diğer semptom ve bulguları bulunmaktaydı. 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerde saptanan doğuştan hipotiroidinin geçici ve 

kalıcı olma durumuna göre dağılımı Şekil 11’de gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 11. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerde Saptanan Doğuştan Hipotiroidinin 
Geçici ve Kalıcı Olma Durumuna Göre Dağılımı 

 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerin hastalıklarının %56,1’i (n=74) geçici iken, 

%43,9’u (n=58) kalıcı olarak tespit edilmiştir. 
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       Araştırmaya dahil edilen bireylerde saptanan doğuştan hipotiroidinin cinsiyete göre 

geçici ve kalıcı olma durumunun dağılımı Şekil 12’de gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 12. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerde Saptanan Doğuştan Hipotiroidinin 
Cinsiyete Göre Geçici ve Kalıcı Olma Durumunun Dağılımı 

 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerde saptanan doğuştan hipotiroidinin cinsiyete göre 

geçici ve kalıcı olma durumları arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmedi (p=0,072). 

Erkeklerin %35,9’unun (n=23), kızların %51,5’inin (n=35) hastalığının kalıcı olduğu 

görüldü. 
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       Araştırmaya dahil edilen bireylerde saptanan doğuştan hipotiroidinin geçici ve 

kalıcı olma durumuna göre boy ve kilolarının dağılımı Tablo 12’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 12. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerde Saptanan Doğuştan Hipotiroidinin 
Geçici ve Kalıcı Olma Durumuna Göre Boy ve Kilolarının Dağılımı 

Değişken 

Kalıcı & Geçici 

P 
Değeri 

Geçici Kalıcı 

Ortalama±SD 
En Düşük – 
En Yüksek 

Ortalama±SD 
En Düşük – 
En Yüksek 

Doğum Boyu 49,8±3,7 40,0-58,0 50,2±2,3 45,0-55,0 0,489 

Doğum Ağırlığı 3345,5±872,3 1260,0-5030,0 3234,7±505,6 2300,0-4360,0 0,391 

 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerde saptanan doğuştan hipotiroidinin geçici ve 

kalıcı olma durumuna göre doğum boy ve kiloları anlamlı düzeyde farklı değildi 

(Sırasıyla p=0,489 ve p=0,391). 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerde prematüritenin doğuştan hipotiroidinin geçici 

ve kalıcı olma durumuna etkisinin dağılımı Şekil 13’de gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 13. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerde Prematüritenin Doğuştan Hipotiroidinin 
Geçici ve Kalıcı Olma Durumuna Etkisinin Dağılımı 
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       Araştırmaya dahil edilen bireylerde prematüritenin doğuştan hipotiroidinin geçici 

ve kalıcı olma durumuna anlamlı düzeyde etkisinin olmadığı tespit edildi (p=0,286). 

Prematüre bireylerin %66,7’si (n=14) geçici, %33,3’ü (n=7) kalıcı doğuştan 

hipotiroidili iken, prematüre olmayan bireylerin %54,1’i (n=60) geçici, %45,9’u (n=51) 

da kalıcı doğuştan hipotiroidili gruptaydı. 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerde saptanan doğuştan hipotiroidinin geçici ve 

kalıcı olma durumuna göre başvuru anında ilaç kullanım durumunun dağılımı 

Tablo13’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 13. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerde Saptanan Doğuştan Hipotiroidinin 
Geçici ve Kalıcı Olma Durumuna Göre Başvuru Anında İlaç Kullanım Durumunun 
Dağılımı 

Başvuru Anında 

İlaç Kullanımı 

Kalıcı & Geçici 

P Değeri Geçici Kalıcı 

Sayı (N) Yüzde (%) Sayı (N) Yüzde (%) 

Hayır 22 29,7% 23 39,7% 

0,232 Evet 52 70,3% 35 60,3% 

Toplam 77 100,0% 58 100,0% 

 

       Araştırmaya dahil edilen bireylerde saptanan doğuştan hipotiroidinin geçici ve 

kalıcı olma durumuna göre başvuru anında ilaç kullanım durumunun anlamlı düzeyde 

farklı olmadığı tespit edildi (p=0,232). 
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       Araştırmaya dahil edilen hastalarda doğuştan hipotiroidinin geçici ve kalıcı olma 

durumuna göre şikayet ve fizik muayenedeki bulgularının dağılımı Tablo 14’te 

gösterilmiştir. 

 

Tablo 14. Araştırmaya Dahil Edilen Hastalarda Doğuştan Hipotiroidinin Geçici ve 
Kalıcı Olma Durumuna Göre Şikayet ve Fizik Muayenedeki Bulgularının Dağılımı 

Semptom ve Bulgu 

Kalıcı & Geçici 

P Değeri Geçici Kalıcı 

Sayı (N) Yüzde (%) Sayı (N) Yüzde (%) 

Sarılık 18 72,0% 4 28,6% 

0,093 

Kabızlık 1 4,0% 2 14,3% 

Down Sendormu 0 0,0% 2 14,3% 

Herni 2 8,0% 1 7,1% 

Ek Anomali 2 8,0% 3 21,4% 

Diğer * 2 8,0% 2 14,3% 

*Hipotoni, İshal, Huzursuzluk, Kaba Sesli Ağlama 
 

       Araştırmaya dahil edilen hastalarda doğuştan hipotiroidinin geçici ve kalıcı olma 

durumuna göre şikayet ve fizik muayenedeki bulgularının anlamlı düzeyde farklı 

olmadığı tespit edildi (p=0,093). Her iki grupta da en yüksek oranda semptom ve bulgu 

sarılıktı. 
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       Araştırmaya dahil edilen bireylerde saptanan doğuştan hipotiroidinin geçici ve 

kalıcı olma durumuna göre başvuru anında çocuğun kaç günlük olduğu, ilaç başlama 

dozu,  başvuru anındaki, 3. aydaki ve 6. aydaki TSH ve T4 değerleri, başvuru anındaki 

tiroglobulin değerleri ile idrarda atılan iyot miktarının dağılımı Tablo 15’te 

gösterilmiştir. 

 

Tablo 15. Araştırmaya Dahil Edilen Bireylerde Saptanan Doğuştan Hipotiroidinin 
Geçici ve Kalıcı Olma Durumuna Göre Başvuru Anında Çocuğun Kaç Günlük Olduğu, 
İlaç Başlama Dozu,  Başvuru Anındaki, 3. Aydaki ve 6. Aydaki TSH ve T4 Değerleri, 
Başvuru Anındaki Tiroglobulin Değerleri ile İdrarda Atılan İyot Miktarının Dağılımı 

Değişken 

Kalıcı & Geçici 

P 

Değeri

Geçici Kalıcı 

Ortalama±SD 
En Düşük – En 

Yüksek 
Ortalama±SD 

En Düşük – En 

Yüksek 

Başvuru 

Anındaki 

Yaş(Gün) 

26,3±12,5 10,0-65,0 25,6±12,0 7,0-60,0 0,759 

Başvuru TSH 33,2±39,0 0,0-100,0 45,0±44,2 0,0-111,0 0,105 

3 Aylık TSH 2,3±2,7 0,0-18,0 8,8±18,3 0,0-100,0 0,003 

6 Aylık TSH 2,4±1,9 0,3-9,8 7,1±13,2 0,0-84,1 0,004 

Başvuru T4 1,2±,8 0,0-4,6 1,2±1,0 0,1-5,2 0,921 

3 Aylık T4 1,4±,3 0,7-2,6 1,3±0,6 0,0-4,1 0,030 

6 Aylık T4 1,3±0,3 0,8-2,9 1,3±0,4 0,0-2,6 0,629 

Başvuru 

Tiroglobulin 
228,5±83,6 22,6-300,0 97,5±97,9 0,2-300,0 0,000 

İdrarda İyot 

Miktarı 
671,1±916,6 20,6-4350,0 167,2±113,5 69,0-646,0 0,004 

İlaç Başlama 

Dozu 
10,2±3,0 4,0-15,0 11,1±3,1 5,0-15,0 0,106 

 

       Kalıcı doğuştan hipotiroidili bireylerin 3. aydaki ve 6. aydaki TSH değerlerinin 

ortalaması geçicilerden anlamlı düzeyde yüksekti (Sırasıyla p=0,003 ve p=0,004). 

Geçici doğuştan hipotiroidili bireylerin 3. aydaki T4, başvuru anındaki tiroglobulin ve 

idrarda atılan iyot miktarı anlamlı düzeyde daha yüksekti (Sırasıyla p=0,030, p=0,000 
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ve p=0,004). Bebeğin kaç günlük olduğu, başvuru anındaki TSH ve T4 düzeyi, 6. 

aydaki T4 düzeyi ve ilaç başlama dozu, doğuştan hipotiroidinin kalıcı, geçici olmasına 

göre anlamlı düzeyde değişmemekteydi (Sırasıyla p=0,759, p=0,105, p=0,921, p=0,629 

ve p=0,106). 

       Kalıcı doğuştan hipotiroidili çocukların hastalık etyolojilerinin dağılımı Tablo 

16’da gösterilmiştir. 

 

Tablo 16. Kalıcı Doğuştan Hipotiroidili Çocukların Hastalık Etyolojilerinin Dağılımı 

Etyoloji Sayı (n) Yüzde (%) 

Agenezi 24 41,4 

Hipoplazi 16 27,6 

Ektopi 7 12,1 

Dishormonogenezis 5 8,6 

Hemiagenezis 4 6,9 

Santral 2 3,4 

Total 58 100,0 

 

       Cinsiyete göre kalıcı doğuştan hipotiroidili çocukların hastalık etyolojilerinin 

dağılımı Tablo 17’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 17. Cinsiyete Göre Kalıcı Doğuştan Hipotiroidili Çocukların Hastalık 
Etyolojilerinin Dağılımı 

Etyoloji 

Cinsiyet 

P Değeri Kız Erkek 

Sayı (N) Yüzde (%) Sayı (N) Yüzde (%) 

Agenezi 16 45,7% 8 34,8% 

0,043 

Hipoplazi 6 17,1% 10 43,5% 

Ektopi 6 17,1% 1 4,3% 

Dishormonogenezis 3 8,6% 2 8,7% 

Hemiagenezis 4 11,4% 0 0,0% 

Santral 0 0,0% 2 8,7% 

Toplam 35 100,0% 23 100,0% 
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       Cinsiyete göre kalıcı doğuştan hipotiroidili çocukların etyolojileri arasında anlamlı 

düzeyde fark tespit edildi (p=0,043). Kızlarda etyolojisi agenezi, ektopi ve 

hemiagenezis olanlar, erkeklerde ise etyolojisi hipoplazi ve santral hipotiroidisi olanlar 

daha yüksek oranda tespit edildi. 

       Kalıcı doğuştan hipotiroidili çocukların hastalık etyolojilerinin başvuru anında kaç 

günlük olmalarına göre dağılımı Tablo 18’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 18. Kalıcı Doğuştan Hipotiroidili Çocukların Hastalık Etyolojilerinin Başvuru 
Anında Kaç Günlük Olmalarına Göre Dağılımı 

Etiyoloji 
Başvuru Tarihindeki Yaş (Gün) 

P Değeri 
Ortalama SD En Düşük En Yüksek 

Agenezi 24,3 12,0 7,0 50,0 

0,362 

Hipoplazi 27,8 15,0 8,0 60,0 

Ektopi 28,0 9,7 20,0 46,0 

Dishormonogenezis 17,0 5,6 10,0 24,0 

Hemiagenezis 29,5 6,8 22,0 38,0 

Santral 30,5 6,4 26,0 35,0 

 

       Kalıcı doğuştan hipotiroidili çocukların hastalık etyolojisinin başvuru anındaki gün 

olarak yaşa anlamlı düzeyde etkisinin olmadığı tespit edildi (p=0,362). 

       Geçici doğuştan hipotiroidili çocukların hastalık etyolojilerinin dağılımı Tablo 

19’da gösterilmiştir. 

 

Tablo 19. Geçici Doğuştan Hipotiroidili Çocukların Hastalık Etyolojilerinin Dağılımı 

Etiyoloji Sayı (n) Yüzde (%) 

İyot Yüksekliği 39 52,7 

İyot Düşüklüğü 23 31,1 

Prematürite 12 16,2 

Total 74 100,0 
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       Cinsiyete göre geçici doğuştan hipotiroidili çocukların hastalık etyolojilerinin 

dağılımı Tablo 20’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 20. Cinsiyete Göre Geçici Doğuştan Hipotiroidili Çocukların Hastalık 
Etyolojilerinin Dağılımı 

Etiyoloji 

Cinsiyet 

P Değeri Kız Erkek 

Sayı (N) Yüzde (%) Sayı (N) Yüzde (%) 

İyot Yüksekliği 15 45,5% 24 58,5% 

0,226 
İyot Düşüklüğü 10 30,3% 13 31,7% 

Prematürite 8 24,2% 4 9,8% 

Toplam 33 100,0% 41 100,0% 

 

       Cinsiyete göre geçici doğuştan hipotiroidili çocukların hastalık etyolojilerinin 

dağılımı arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmedi (p=0,226). 

       Geçici doğuştan hipotiroidili çocukların hastalık etyolojilerinin başvuru anında kaç 

günlük olmalarına göre dağılımı Tablo 21’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 21. Geçici doğuştan Hipotiroidili Çocukların Hastalık Etyolojilerinin Başvuru 
Anında Kaç Günlük Olmalarına Göre Dağılımı 

Etiyoloji 
Başvuru Tarihindeki Yaş (Gün) 

P Değeri 
Ortalama SD En Düşük En Yüksek 

İyot Yüksekliği 23,9 9,6 11,0 52,0 

0,077 İyot Düşüklüğü 24,9 11,2 10,0 50,0 

Prematürite 36,5 18,3 12,0 65,0 

 

       Geçici doğuştan hipotiroidili çocukların hastalık etyolojisinin başvuru anındaki gün 

olarak yaşa anlamlı düzeyde etkisinin olmadığı tespit edildi (p=0,077). 
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       Geçici doğuştan hipotiroidili bireylerde başvuru anında ve ilaç kesimindeki 

tiroglobulin, TSH ve T4 değerlerinin karşılaştırılması Tablo 22’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 22. Geçici Doğuştan Hipotiroidili Bireylerde Başvuru Anında ve İlaç 
Kesimindeki Tiroglobulin, TSH ve T4 Değerlerinin Karşılaştırılması 

Değişken Ortalama SD En Düşük En Yüksek 
P 

Değeri 

Başvurudaki Tiroglobulin 228,5 83,6 22,6 300,0 
0,000 

İlaç Kesimindeki Tiroglobulin 35,5 19,5 4,2 88,0 

Başvurudaki TSH 33,2 39,0 ,0 100,0 
0,000 

İlaç Kesimindeki TSH 2,6 1,2 ,9 5,4 

Başvurudaki T4 1,2 ,8 ,0 4,6 
0,202 

İlaç Kesimindeki T4 1,3 ,2 ,9 1,9 

 

       Geçici doğuştan hipotiroidili bireylerde başvuru anındaki tiroglobulin ve TSH 

ortalaması, ilaç kesimindeki değerlerden anlamlı düzeyde daha yüksek tespit edildi 

(Sırasıyla p=0,000 ve p=0,000). Geçici doğuştan hipotiroidili bireylerde başvuru 

anındaki T4 ortalaması ile ilaç kesimindeki T4 ortalaması arasında anlamlı düzeyde fark 

tespit edilmedi (p=0,202). 

       Geçici doğuştan hipotiroidili bireylerde etyolojiye göre ilaç kesim yaşının 

karşılaştırılması Tablo 23’te gösterilmiştir. 

 

Tablo 23. Geçici Doğuştan Hipotiroidili Bireylerde Etyolojiye Göre İlaç Kesim Yaşının 
Karşılaştırılması 

Etyoloji 

İlaç Kesim Yaşı (Gün) 

P Değeri 
Ortalama SD En Düşük En Yüksek 

İyot Yüksekliği 280,0 256,8 60,0 1080,0 

0,001 İyot Düşüklüğü 527,9 259,0 90,0 1080,0 

Prematürite 395,8 282,2 80,0 950,0 

 

       Geçici doğuştan hipotiroidili bireylerde etyolojiye göre ilaç kesim yaşı anlamlı 

düzeyde değişmekteydi (p=0,001). Etyolojisinde iyot düşüklüğü olan bireylerin ilaç 

kesim yaşı en ileriydi. 
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       Geçici doğuştan hipotiroidili bireylerde ilacın kesildiği dönemki TSH, T4, 

tiroglobulin ve hastanın kaç günlük olduğunun dağılımı Tablo 24’te gösterilmiştir. 

 

Tablo 24. Geçici Doğuştan Hipotiroidili Bireylerde İlacın Kesildiği Dönemki TSH, T4, 
Tiroglobulin ve Hastanın Kaç Günlük Olduğunun Dağılımı 

İlaç Kesiminde Ortalama SD En Düşük En Yüksek 

TSH 2,6 1,2 0,9 5,4 

T4 1,3 0,2 0,9 1,9 

Tiroglobulin 35,5 19,5 4,2 88,0 

Yaş(Gün) 377,1 280,8 60,0 1080,0 

 

       Geçici doğuştan hipotiroidili bireylerde ilacın kesildiği dönemki TSH, T4, 

tiroglobulin ve hastanın kaç günlük olduğunun cinsiyete göre dağılımı Tablo 25’te 

gösterilmiştir. 

 

Tablo 25. Geçici Doğuştan Hipotiroidili Bireylerde İlacın Kesildiği Dönemki TSH, T4, 
Tiroglobulin ve Hastanın Kaç Günlük Olduğunun Cinsiyete Göre Dağılımı 

İlaç Kesiminde 

Cinsiyet 

P Değeri
Kız Erkek 

Ortalama±SD 
En Düşük- En 

Yüksek 
Ortalama±SD 

En Düşük- En 

Yüksek 

TSH 2,7±1,3 0,9-5,4 2,6±1,0 0,9-5,4 0,790 

T4 1,3±0,2 1,0-1,6 1,3±0,2 0,9-1,9 0,555 

Tiroglobulin 37,7±20,1 4,2-82,0 33,7±19,1 9,0-88,0 0,392 

Yaş(Gün) 365,8±315,7 60,0-1080,0 386,5±252,3 75,0-1080,0 0,756 

 

       Cinsiyete göre geçici doğuştan hipotiroidili bireylerin ilaç kesimindeki TSH, T4, 

tiroglobulin ve kaç günlük olduğu arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmedi 

(Sırasıyla p=0,790, p=0,555, p=0,392 ve p=0,756). 

       Geçici doğuştan hipotiroidili hastaların idrarda atılan iyot ortalamaları 529,2±810,3 

(En düşük=20,6, En yüksek=4350,0) olarak tespit edildi. Cinsiyete göre hastaların 

idrarda atılan iyot ortalamaları arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmedi (p=0,889). 

Erkeklerin idrardaki iyot düzeyi ortalaması 540,1±784,1 (En düşük=20,6, En 
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yüksek=3813,0) iken kızların idrardaki iyot düzeyi ortalaması 517,7±845,1(En 

düşük=23,0, En yüksek=4350,0) olarak hesaplandı. 

       Geçici doğuştan hipotiroidili bireylerde iyot düzeylerinin dağılımı Şekil 14’te 

gösterilmiştir. 

       

 

Şekil 14. Geçici Doğuştan Hipotiroidili Bireylerde İyot Düzeylerinin Dağılımı 

 

       Geçici doğuştan hipotiroidili hastaların %52,7’sinin (n=39), iyot düzeyi yüksek, 

%16,2’sinin (n=12) normal olup, %20,3’ünde(n=15) hafif, %6,8’inde (n=5) orta, 

%4,1’inde (n=3) ağır derecede iyot eksikliği tespit edildi. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



 
 

48

       Geçici doğuştan hipotiroidili hastaların idrarda atılan iyot düzeylerinin cinsiyete 

göre dağılımları Şekil 15’te gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 15. Geçici Doğuştan Hipotiroidili Hastaların İdrarda Atılan İyot Düzeylerinin 
Cinsiyete Göre Dağılımları 

 

       Hastalarda cinsiyete göre idrarda atılan iyot düzeyleri arasında anlamlı düzeyde 

fark tespit edilmedi (p=0,445). 

       Araştırmaya dahil edilen hastalarda tiroid ultrasonografide saptanan tiroid 

volümlerinin dağılımı Tablo 26’da gösterilmiştir. 

 

Tablo 26. Araştırmaya Dahil Edilen Hastalarda Tiroid Ultrasonografide Saptanan 
Tiroid Volümlerinin Dağılımı 

Değişken Ortalama SD En Düşük En Yüksek 

Tiroid 0,6 0,3 0,2 2,1 

Sağ Lob 0,3 0,2 0,1 1,4 

Sol Lob 0,3 0,2 0,1 0,7 

Tiroit SDS (Standart 

Sapma Skoru) 
-0,5 1,2 -2,2 1,96 
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       Araştırmaya dahil edilen hastalarda tiroid ultrasonografide saptanan tiroid 

volümlerinin cinsiyete göre dağılımı Tablo 27’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 27. Araştırmaya Dahil Edilen Hastalarda Tiroid Ultrasonografide Saptanan 
Tiroid Volümlerinin Cinsiyete Göre Dağılımı 

Değişken 

Cinsiyet 

P 

Değeri 

Kız Erkek 

Ortalama 

±SD 

En Düşük- En 

Yüksek 
Ortalama ±SD

En Düşük- En 

Yüksek 

Tiroid 0,6±0,4 0,2-2,1 0,6±0,3 0,2-1,2 0,967 

Sağ Lob 0,3±0,2 0,1-1,4 0,3±0,2 0,1-0,8 0,887 

Sol Lob 0,3±0,2 0,1-0,7 0,3±0,2 0,1-0,6 0,913 

Tiroid SDS (Standart 

Sapma Skoru) 
-0,6±1,2 -2,2-1,9 -0,5±1,2 -2,2-1,9 0,606 

 

       Araştırmaya dahil edilen hastalarda tiroid ultrasonografide saptanan tüm tiroid, sağ 

lob, sol lob volümlerinin ve tiroid standart sapma skorunun cinsiyete göre dağılımı 

arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmedi (Sırasıyla p=0,967, p=0,887, p=0,913 ve 

p=0,606). 
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       USG bakılan bireylerin Tiroid standart sapma skoruna göre dağılımı Şekil 16’da 

gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 16. USG Bakılan Bireylerin Tiroid Standart Sapma Skoruna Göre Dağılımı 
 

       USG bakılan bireylerin Tiroid standart sapma skoruna göre tiroid dokularının 

%84,2’sinin (n=80) normal, %15,8’inin (n=15) hipoplazik olduğu tespit edildi. 

       USG bakılan bireylerde cinsiyete göre tiroid standart sapma skoru dağılımı Şekil 

17’de gösterilmiştir. 

 

 

Şekil 17. USG Bakılan Bireylerde Cinsiyete Göre Tiroid Standart Sapma Skoru 
Dağılımı 
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       Cinsiyete göre Tiroid standart sapma skoru dağılımı arasında anlamlı düzeyde fark 

tespit edilmedi (p=0,720). Erkeklerin %17,0’ı (n=9), kızların %14,3’ü (n=6) tiroid SDS 

değerlerine göre hipoplazikti. 

       USG bakılan bireylerin gruplara göre Tiroid volüm ve standart sapma skoruna göre 

dağılımı Tablo 28’de gösterilmiştir. 

 

Tablo 28. USG Bakılan Bireylerin Gruplara Göre Tiroid Volüm ve Standart Sapma 
Skoruna Göre Dağılımı 

Değişken 

Grup 

P 
Değeri

Geçici Kalıcı 

Ortalama   
±SD 

En Düşük- 
En Yüksek 

Ortalama 
±SD 

En Düşük- 
En Yüksek 

USG Tiroid Hacmi 0,7±0,3 0,2-1,3 0,4±0,5 0,2-2,1 0,008 

 USG Tiroid Sağ Lob Hacmi 0,3±0,2 0,1-0,8 0,2±0,3 0,1-1,4 0,045 

 USG Tiroid Sol Lob Hacmi 0,3±0,1 0,1-0,7 0,2±0,2 0,1-0,7 0,002 

USG Tiroid Hacmi SDS -0,3±1,1 -1,9-2,0 -1,4±1,4 -2,3-1,9 0,000 

 
       USG bakılan bireylerde kalıcı doğuştan hipotiroidili grupta tüm, sağ ve sol lob 

tiroid volümü ile tiroid standart sapma skoru anlamlı düzeyde daha düşük tespit edildi 

(Sırasıyla p=0,008, p=0,045, p=0,002 ve p=0,000). 
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       Araştırmaya dahil edilen doğuştan hipotiroidili hastalarda sayısal değerlerin 

başlangıç ilaç dozu ile korelasyonları Tablo 29’da belirtilmiştir. 

 

Tablo 29. Araştırmaya Dahil Edilen Doğuştan Hipotiroidili Hastalarda Sayısal 
Değerlerin Başlangıç İlaç Dozu İle Korelasyonları 

 Değişken 
Başlangıç İlaç Dozu 

P Değeri r Değeri 
Doğum Boyu 0,773 -0,025 
Doğum Ağırlığı 0,058 -0,165 
Başvuru Anı TSH 0,000 0,458 
Başvuru Anı T4 0,006 -0,238 
Başvuru Anı Tiroglobulin 0,392 0,075 
3. Ay TSH 0,878 0,013 
3. Ay T4 0,546 -0,053 
6. Ay TSH 0,494 0,061 
6. Ay T4 0,283 0,096 
Başvuru Anındaki Yaş (Gün) 0,163 -0,122 
İdrar İyot Düzeyi 0,124 -0,153 
USG Tiroid Hacmi 0,092 0,174 
USG Tiroid Sağ Lob Hacmi 0,176 0,140 
USG Tiroid Sol Lob Hacmi 0,054 0,199 
USG Tiroid Hacmi SDS 0,073 0,185 

 

       Hastaların başvuru anındaki TSH değerleri ile ilaç başlama dozu arasında pozitif 

yönde, anlamlı, lineer, orta düzeyde korelasyon saptandı (p=0,000, r=0,458). Hastaların 

başvuru anındaki T4 değerleri ile ilaç başlama dozu arasında negatif yönde, anlamlı, 

lineer, zayıf düzeyde korelasyon saptandı (p=0,006, r=-0,238). Bireylerin doğum boyu, 

doğum ağırlığı, 3. ve 6. aydaki TSH ve T4 değerleri, başvuru anındaki yaşları, idrarda 

atılan iyot düzeyleri, USG’deki tiroid, sağ lob ve sol lob hacimleri ve SDS değerleri ile 

ilaç başlama dozu arasında anlamlı düzeyde korelasyon saptanmadı (Sırasıyla p=0,773, 

p=0,058, p=0,392, p=0,878, p=0,546, p=0,494, p=0,283, p=0,163, p=0,124, p=0,092, 

p=0,176, p=0,054 ve p=0,073). 

 

 

 

 

 

 



5.TARTIŞMA 

 

 

 

       Doğuştan hipotiroidi (DH), yenidoğan döneminde en sık rastlanan endokrinolojik 

problemdir. Tedavisi kolay, ucuz ve güvenilir olmasına rağmen tedavi edilmediğinde 

mental retardasyon, ataksi,  spastik displeji,  hipotoni, strabismus, öğrenme güçlükleri 

ve dikkat eksikliği gibi nörolojik sekellere yol açabilir. Bu yüzden erken tanı konulup 

tedavi başlanması önemlidir (6,53,130). Yenidoğan tarama programları öncesinde klinik 

tanı alan DH insidansı 1/7000 ile 1/10000 aralığında iken (131), tarama programları 

sonrasında bu oranlar dünya genelinde 1/2000 ile 1/4000 olarak rapor edilmiştir (14). 

ABD’de 1987’de 1/4094 olan doğuştan hipotiroidi insidansı 2002 de 1/2372 olarak 

rapor edilmiştir (132). Ülkemizde Hacettepe Üniversitesi Tıp Fakültesi İhsan 

Doğramacı Çocuk Hastanesi’nin yaptığı tarama çalışmalarında 1/2700 gibi yüksek 

rakamların bulunması ülkemizde sorunun önemini ortaya koymaktadır (114). Bu 

çalışmada, Gazinatep Üniversitesi Tıp Fakültesi  Çocuk Endokrinoloji Kliniğine tarama 

programından yönlendirilen DH tanısı konulan olgularda kalıcı ve geçici DH 

prevelansının saptanması, etiyolojilerinin saptanması ve bu hastalarda klinik, 

laboratuvar ve radyolojik bulguların belirlenmesi amaçlandı. 

       Doğuştan hipotiroidi, altta yatan neden ve hastalık periyodu açısından 

değerlendirildiğinde kalıcı ve geçici DH olarak iki ana alt gruba ayrılır. Kalıcı DH, 

tiroid bezinin gelişimsel bir kusuru olan tiroid disgenezisi veya TH üretim kusuru olan 

dishormonogenezis sonucu oluşur ve tedavi ömür boyu TH replasmanıdır (14). Geçici 

DH ise doğumda ve doğumu takip eden aylar hatta yıllar sürebilen tiroid hormon 

eksikliğinin zamanla düzelmesi ve TH sentezinin normalleşmesi ile karakterize bir 

durumdur. Geçici DH’nin başlıca nedenleri iyot yetersizliği, prenatal-perinatal iyot 

yüklenmesi, plasentayı geçebilen maternal Tiroid Stimülan Hormon (TSH) reseptör 

antikorları, annenin radyoaktif iyoda veya antitiroid ilaçlara maruz kalması ve 

prematüritedir (13-15). Gaudino ve arkadaşları (94); 79 DH’li hastayı kapsayan 

çalışmalarında hastaların % 32’sinde geçici, % 68’inde kalıcı DH tespit etmişlerdir. 
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İran’da yapılan bir çalışmada ise Hashemipour ve arkadaşları (133) geçici DH oranını 

% 40 olarak rapor etmişlerdir. Tamam ve arkadaşlarının (134) Türkiye’de yaptıkları 182 

hastayı kapsayan çalışmalarında % 70 kalıcı DH, % 30 oranında ise geçici DH 

saptanmıştır.  Korzeniewski ve arkadaşlarının (135) 72 DH olgusunu içeren 

çalışmasında (2003-2007) geçici DH oranı %25 saptanmıştır. Mitchel ve arkadaşlarının 

(136) İngiltere’de 2001-2004 yılları arasında yaptıkları bölgesel bir çalışmada geçici 

hipotiroidinin oranını %28 bulmuştur. Kemper ve arkadaşlarının (137) 2001-2006 

arasında 700 DH olgusunu içeren çalışmasında ise geçici hipotiroidi oranı %38 olarak 

bulunmuştur. Ünüvar ve arkadaşlarının (138) İzmir’de yaptığı, 1997-2007 yılları 

arasında başvuran 122 DH olgusunu içeren çalışmada geçici hipotiroidi oranı %23,7 

olarak bulunmuştur. Günbey’in (139) çalışmasında araştırmaya dahil edilen 71 hastanın; 

%46,4’ü kalıcı, 43,7’si geçici DH’li hastalar idi. Türkiye’de yapılan ve 48 hastayı 

kapsayan bir diğer çalışmada  ise kalıcı DH oranı % 47,8, geçici DH oranı % 52,2 

olarak tespit edilmiştir (140). Işıklar’ın (141) araştırmasında tüm olguların %50’si 

geçici DH, %30’u kalıcı DH ve %20’si belirsiz olarak değerlendirildi. Yanmaz’ın (142) 

araştırmasında hastaların %41,5’i kalıcı, %58,5’i ise geçici konjenital hipotiroidili 

saptandı. Bizim araştırmamızda ise vakaların %43,9’u kalıcı iken, %56,1’i geçici 

gruptaydı. Literatürde genel olarak kalıcı hipotiroidi oranları daha yüksek olmakla 

beraber, Bezen’in, Yanmaz’ın ve Işıklar’ın araştırmasıyla uyumlu olarak 

araştırmamızda geçici hipotiroidi oranlarının daha yüksek olduğu görülmektedir. 

       Yeterli iyot düzeyine sahip ülkelerde kalıcı doğuştan hipotiroidi nedeni %85 oranda 

tiroid disgenezisidir (agenezi, hipoplazi, ektopi). Kalan %15’i ise dishormonogenezis 

veya tiroid hormonlarının periferal transport, metabolizma ve etkisindeki kusurlara 

bağlıdır (14,16). Günbey’in (139) araştırmasında Kalıcı DH grubunda 19 hasta tiroid 

disgenezisi, 14 hasta ise tiroid dishormonogenezi idi. Tiroid disgenezisi grubundaki 

hastaların 4’ü (%5,6) agenezi, 13’ü (%18,3) ektopi, 1’i (%1,4) hipoplazi, 1’i (%1,4) 

hemiagenezi idi. Yanmaz’ın (142) araştırmasında, kalıcı DH tanısı alan hastaların 

%34’ü tiroid disgenezileri grubundaydı. Bu hastaların %13,6’sı trioid agenezisi, 

%13,6’sı tiroid hipoplazisi ve %6,8’i ektopik tiroid idi. Ayrıca hastaların %4,5’inde 

santral hipotiroidi, %4,5’inde  prematürite, %15,9’unda dishormonogenezis saptanırken, 

%40,9’unda etyoloji aydınlatılamamıştır. Demirel’in (111) araştırmasında 

değerlendirdirilen 169 hastanın dağılımında vakaların etyolojik dağılımında % 
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39,1’inde hipoplazi, % 6,1’inde ektopi, %18,4’ünde agenezi, % 22,4’ünde 

dishormonogenezis  saptanmıştır. Klett’in (143) araştırmasında doğuştan hipotiroidinin 

etyolojik değerlendirmesinde tiroid displazisini %35-42, tiroid agenezisini % 22-42, 

dishormonogenezisi %24-36 olarak bulmuşlardır. Eugster ve arkadaşları (144) ektopiyi 

% 27, dishormonogenezisi % 36, agenezisi % 27 olarak bulmuşlardır. Seeherunvong ve 

arkadaşları (145); doğuştan hipotiroidinin etyolojik değerlendirilmesinde % 43 oranında 

atirozis, % 33 oranında ektopik tiroid, % 20 oranında tiroid hipoplazisi saptamışlardır. 

Unachak ve arkadaşları doğuştan hipotiroidinin etyolojik değerlendirmesinde en sık 

tiroid disgenezisini tespit etmişlerdir (%80,9). Dishormonogenezis oranını da % 18,9 

olarak bulmuşlardır (94). Bizim araştırmamızda ise kalıcı doğuştan hipotiroidili 

bireylerin %41,4’ünün etyolojisi agenezi, %27,6’sının hipoplazi, %12,1’inin ektopi, 

%8,6’sının dishormonogenezis, %6,9’unun hemiagenezis, %3,4’ünün de santral 

hipotiroidi olduğu tespit edilmiştir. Literatürdeki bulgular bizim çalışmamızdaki 

sonuçlarla benzerlik taşımakta ve kalıcı doğuştan hipotiroidili hastalarda öncelikli 

etyolojinin tiroid disgenezisi olduğunu göstermektedir. 

       Geçici hipotiroidi tiroid hormonlarının, doğumda tespit edilen ve hayatın ilk birkaç 

ayında veya birkaç yılında normale dönen, geçici eksikliği olarak tanımlanır. 

Hipotalamus-hipofiz aksının henüz olgunlaşmaması nedeniyle daha çok prematürelerde 

karşımıza çıkmakla birlikte sağlıklı term infantlarda da görülebilir. Etiyolojisinde iyot 

eksikliği ön plandadır. İyot eksikliği olmayan ülkelerde prenatal-perinatal ve neonatal 

iyot yüklenmesi yanında immünolojik etkenler ön plana geçmektedir. Tanısal kriterlerin 

yetersiz olması nedeni ile doğumda kalıcı hipotiroididen ayrımı zordur. İnsidansı dünya 

genelinde, tanımında, tanısal kriterlerinde ve hipertirotropinemiden ayrımı konusundaki 

belirsizlikler nedeniyle farklılıklar gösterir (147). Geçici DH’nin görülme sıklığı 

toplumdan topluma değişmektedir. Bunun  başlıca nedeni ülkelerin iyot durumlarındaki 

farktır. İyot eksikliği dışında, gebelik (ileri anne yaşı ve ikiz gebelik) ve doğum 

özellikleri geçici DH sıklığına etki eden faktörler arasında yer alır (148). Yanmaz’ın 

araştırmasında geçici DH tanısı alan hastaların %14,5’inde iyot maruziyeti, %11,3’ünde 

izole TSH yüksekliği, %3,2’sinde annede antitiroid ilaç kullanımı, %9,7’sinde 

prematürite, %38,7’sinde dishormonogenezis etiyolojide saptanırken, %22,6’sında 

etiyoloji henüz aydınlatılamamıştır (142). Tamam ve arkadaşlarının (134) 

araştırmasında geçici doğuştan hipotiroidili hastaların etyolojik incelemesinde % 
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40’ında iyot eksikliği, % 24’ünde aşırı iyoda maruziyet olduğu saptanmış, %35’inde ise 

etyoloji belirlenememiştir. Bizim araştırmamızda ise geçici doğuştan hipotiroidili 

vakaların %52,7’si iyot yüksekliği, %31,1’i iyot düşüklüğü, %16,2’si de prematürite 

etyolojilidir. Geçici doğuştan hipotiroidili hastaların etyolojisinde araştırmalar arasında 

faklılıklar gözlenmektedir. Çoğu merkezde idrarda iyot çalışılmamasını bu farklılıklara 

örnek gösterebiliriz. Bu nedenle çok merkezli geniş serilerle idrarda iyot düzeyininde 

çalışıldığı  araştırmalara ihtiyaç duyulmakta olduğu söylenebilir. 

       Yanmaz’ın araştırmasında (142) çalışmaya dahil edilenlerin %60,4’ü erkek, 

%39,6’sı kız hastalardan oluşmaktaydı. Erkek/kız oranı:1.52 idi. Işıklar’ın 

araştırmasında 2003-2012 yılları arasında DH tanısı ile izlenen olguların %46’sı kız 

%54’ü erkekti (141). Günbey’in araştırmasına dahil edilen hastaların, %49,3’ü kız, 

%50,7’si erkek idi (139). Bizim araştırmamızda ise vakaların %51,5’ini kızlar, 

%48,5’ini erkekler oluşturmaktaydı. Literatürde kalıcı doğuştan hipotiroidinin kızlarda 

daha fazla görüldüğü belirtilmektedir (149,150). Ülkemizde yapılan bir çalışmada 

kız/erkek oranı geçici olgularda 0,68; kalıcı olgularda 1,2 bulunmuştur (134). Başka bir 

çalışmada ise kalıcı hipotiroidi olgularında 1,3 olarak bulunmuştur (151). Işıklar’ın 

araştırmasında kalıcı DH grubunda kız cinsiyet çoğunlukta iken, geçici ve belirsiz 

grupta erkek cinsiyet hakim olmasına karşın gruplar arasındaki fark istatistik öneme 

ulaşmamıştır (141). Demirel’in (111) araştırmasında kalıcı doğuştan hipotiroidi tanısı 

konulan olguların %41,6’sı kız %58,4’ü erkek idi. Erkek/Kız = 1.4 idi ancak kalıcı 

DH’li olgularda etyolojileri arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmedi. Bizim 

araştırmamızda da cinsiyete göre kalıcı ve geçici olma arasında anlamlı düzeyde fark 

olmamasına rağmen kızların %51,5’i erkeklerin %35,9’u kalıcı gruptaydı. Vaka sayısı 

arttığında kalıcı grupta kızların anlamlı düzeyde daha fazla olacağı düşünülmektedir. 

Hanukoglu ve arkadaşları (152) dishormonogenetik gruba göre atiroidik grup ve 

disgenetik grupta kız oranının daha fazla olduğunu bulmuşlardır. Devos (153) 

araştırmasında kız hastalarda ektopinin daha sık görüldüğünü söylemiş, ektopiye yol 

açan mutasyonların dişi embriyoda daha sık meydana geldiğini öne sürmüş ve bu 

konunun araştırılmaya açık bir konu olduğunu söylemiştir. Bizim araştırmamızda da 

kızlarda etyolojisi agenezi, ektopi ve hemiagenezis olanlar literatürdeki diğer 

araştırmalarla uyumlu olarak daha yüksek oranda tespit edilmiştir. 
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       Doğuştan hipotiroidinin semptomları hastalığa spesifik olmadığından tanı koymak 

güçtür; bu durum tarama programının önemini göstermektedir (154). DH’li bebeklerin 

yaklaşık %95’inde doğumda klinik bulgular yoktur, bunun nedeni maternal T4’ün bir 

kısmının plasentayı geçerek umblikal kord T4 konsantrasyonunu %25-%50 civarında 

tutması sonucu hiç tiroid üretimi olmayan bebekte dahi semptomları 

silikleştirebilmesidir (155). DH’li bebekler sessiz, gece boyunca uyuyabilen, kabızlık 

problemleri olan kaba-kalın sesli ağlaması olan hastalardır. Hepatik glukoronil 

transferaz enziminin immatürasyonuna bağlı olarak 3 haftadan uzun süren uzamış 

sarılık sık görülür (14,156).  Yenidoğan taraması ile tanı almış bebeklerde yapılan bir 

çalışmada en sık görülen semptomlar uzamış sarılık, letarji, beslenme güçlüğü, kabızlık, 

makroglossi, umblikal herni, geniş fontaneller, kuru cilt ve hipotermi olarak 

bildirilmiştir (14,155). Fizik muayenede en sık gözlenen bulgular geniş arka fontanel, 

umblikal herni, makroglossi ve soğuk cilttir. Yenidoğan döneminde guatr 

beklenmemekle birlikte Pendred Sendromunda palpe edilebilen guatr olabilir (157). 

Yenidoğan döneminden sonra tanı alan hastalarda ise sarılık, ödemli yüz, hipotoni, 

geniş arka fontanel, umblikal herni, dolaşım problemi nedeniyle livedo retikülaris ve 

soğuk cilt görülür (149). Doğumsal hipotiroidizmin klinik belirtileri içinde ayrıca 42 

haftalıktan ileri gebelik, 4 kg’dan fazla doğum ağırlığı, ve doğumsal anomaliler de yer 

alır (158). Olguların %54’ünde X-ray’de femur epifizinin olmadığı görülmüştür (156). 

Yanmaz’ın (142) araştırmasında hastaların polikliniğe başvuru sebepleri sırasıyla 

kontrol amaçlı (%27,4), tarama testinde TSH yüksekliği (%27,4), down sendromu 

(%10,4), prematürite (%9,4), sarılık (%8,5), kabızlık (%8,5), büyüme gelişme geriliği 

(%4,7), fontanel erken kapanması (%1,8), yarık damak dudak (% 0,9) ve postmatürite 

(%0,9) idi. Semptomatik olan hastalarda en sık sarılık ve kabızlık şikayetleri 

bulunmaktaydı. Demirel’in (111) araştırmasında Olguların en sık bulgu ve belirtileri 0-1 

ay arası bebeklerde uzamış sarılık, hipoaktivite, 1-3 ay arası bebeklerde uzamış sarılık, 

3-6 ay arası bebeklerde hipoaktivite, hipotonisite, kabızlık, büyüme geriliği, 6-9 ay arası 

bebeklerde büyüme geriliği, 9-12 ay arası bebeklerde büyüme geriliği, kabızlık, 1 yaş 

üstü çocuklarda büyüme geriliği, kabızlık, uzamış sarılık olarak belirlendi. Tarım ve 

Yordam’ın (114) araştırmasında en sık bulgular sırası ile büyüme geriliği, konuşma 

bozukluğu, yürüme bozukluğu saptanmıştır. Yüksel ve arkadaşlarının (159) 

araştırmasında en sık bulgular büyüme geriliği, kabızlık, konuşamama şeklindedir. 
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Darcan ve arkadaşlarının (151) araştırmasında en sık gözlenen bulgular konstipasyon, 

makroglossi ve sarılık idi. Havaldar ve arkadaşları (160) en sık bulguları sırası ile genel 

olarak hipotiroid yüz, geniş ön fontanel, kabızlık, kaba deri, büyüme geriliği, zeka 

geriliği olarak bulmuşlar. Unachak ve arkadaşları (146) ilk üç ayda en sık bulunan 

bulgunun uzamış sarılık olduğunu rapor etmişlerdir. Günbey’in araştırmasında 

hastaların beşi, doğuştan hipotiroidi semptomu nedeni ile tiroid hormonları ölçülerek 

tanı konan hastalardı. Bu hastaların tümünde uzamış sarılık vardı. Taramadan yakalanan 

hastaların ise 21’inde tanı anında doğuştan hipotiroidi semptomu vardı. Bunların 

%28,5’inde sarılık, %1,6’sında kabızlık, %1,6’sında kalın sesli ağlama, %1,6’sında hem 

kabızlık hem sarılık vardı (139). DH’li 449 bebeğin incelendiği bir çalışmada, en sık 

uzamış sarılık semptomunun görüldüğü, onu sırası ile beslenme güçlüğü, letarji, 

umblikal herni ve makroglossinin izlediği söylenmiştir (156). Bizim araştırmamızda da 

hem geçici hem de kalıcı grupta en sık semptomun sarılık olduğu görülmektedir. Genel 

başvuru anındaki şikayetlerin farklılığı hastaların başvuru dönemlerinden kaynaklandığı 

düşünülmektedir. 

       Doğuştan hipotiroidi çeşitli malformasyon, hastalık ve sendromlarla bir arada 

görülebilir. En sık görülen malformasyon kardiyak anomaliler olmak üzere diğer 

doğumsal malformasyonların kontrol grubuna göre dört kat artmış olduğu ve eşlik eden 

doğuştan anomali prevalansınının %8,4 olduğu bildirilmiştir (161). Dikensi saç, 

nörolojik anomaliler, yarık damak ve genitoüriner malformasyonlar da görülebilir (157, 

161,162). Down sendromunda da DH insidansı artmış olarak bildirilmiştir (33). Fort ve 

arkadaşları (163) DH ile takip edilen Down sendromlu hastaların %72,7’sinde kalıcı, % 

27,3’ünde ise geçici DH tespit etmişlerdir. Aynı zamanda Down sendromlu bebeklerde 

DH görülme sıklığının 28-35 kat arttığını belirtmişlerdir. Işıklar’ın araştırmasında geçici 

DH grubunda Down Sendromu tanısı alan olgu yoktu. Kalıcı DH grubunda 5 ve belirsiz 

grupta ise 2 olguya Down Sendromu tanısı konduğu belirtilmiştir (141). Günbey’in 

(139) araştırmasında altı hastanın altta yatan başka bir hastalığı daha vardı. 3 hasta 

Down Sendromu ve 3 hasta kistik fibrozis idi. Yanmaz’ın (142) araştırmasında 

hastaların %10,4’ünün Down sendromu nedeniyle polikliniğe başvurduğu ve bu 

hastaların %6,6’sının kalıcı, %3,8’inin geçici hipotiroidi tanısı aldığı belirtilmiştir. 

Demirel’in (111) araştırmasında olgularda birlikte saptanan anomaliler arasında % 17 

kardiak anomali, % 14 Down sendromu, % 11 strabismus, % 11 herni, % 6 
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hiperaktivite, % 6 kriptorşidizm, % 3 nefrotik sendrom, % 3 makroorşidizm, % 3 

Williams Sendromu, % 3 hidrosefali, % 3 iktiyozis, % 3 diabet insipit, % 3 mikrosefali, 

% 3 tik bozukluğu, % 3 ambigus genitalya, % 3 21 OH eksikliği, % 3 GH eksikliği, % 3 

PCOS, % 3 beyin kisti yer almaktaydı. Stoll ve arkadaşları (164) primer persistant 

doğuştan hipotiroidili hastaların % 10,5’inde total extratiroidal anomali ve % 6,9 

oranında doğuştan kardiak anomaliler saptamışlardır. Kurinczuk ve arkadaşları (165); 

Down Sendromunu 136 hastanın 2’sinde bulmuşlardır. Aynı çalışmada doğuştan 

hipotiroidiye  ek anomali oranını % 10,3 olarak bulmuşlardır. En sık anomali olarak % 

4 ile kardiak anomalilerin geldiği belirtilmiştir. Bizim araştırmamızda da semptom ve 

bulgusu olan hastaların %12,8’inde ek anomali, %5,1’inde Down Sendromu literatürle 

uyumlu olarak tespit edilmiştir. 

       Doğuştan hipotiroidide semptomlar belirleyici olmamakla beraber gebelik süresi 

ipucu verebilir. Olguların %20’sinde gebelik süresi 42 haftadan uzun saptamıştır (14). 

37 haftanın altında veya 40 haftanın üzerinde doğmak, 2000 gramın altında veya 4500 

gramın üzerinde doğum ağırlığına sahip olmak hastalık riskinde artışa sebep olmaktadır 

(148,165). Işıklar’ın ve Yanmaz’ın araştırmalarında gruplar gestasyonel yaş açısından 

karşılaştırıldığında, kalıcı, geçici ve belirsiz gruplar arasında istatistiksel olarak önemli 

bir fark saptanmamıştır (141,142). Işıklar’ın (141) araştırmasında gruplar doğum 

ağırlığı (düşük ve normal) açısından karşılaştırıldığında, gruplar arasında istatistiksel 

olarak önemli bir fark saptanmamıştır. Her ne kadar literatürde prematürite, 

postmatürite, düşük ve yüksek doğum ağırlıklarının bazı çalışmalarda risk artışına 

neden olduğu belirtilse de bizim araştırmamızda Işıklar ve Yanmaz’ın araştırmasında 

olduğu gibi gruplar arasında  doğum ağırlığı ve prematürite açısından anlamlı düzeyde 

fark tespit edilmemiştir. 

       Ortalama tedavi başlama yaşı ülkeden ülkeye farklılık göstermektedir. 2003 yılında 

yayımlanan bir makalede ortalama 13-28 gün arasında değiştiği belirtilmiştir (166). 

Erken tedavinin önemi 1970’li yıllardan itibaren vurgulanmıştır (167). Avusturalya’dan 

2001 yılında yayımlanan ve 20 yıllık tarama sonuçlarını bildiren çalışmada bebeklerin 

tanı alma yaşı ortanca 13 (1-370) gündü (168). İtalya’dan yayımlanan başka bir 

çalışmada ise bebekler ortalama 28 günde tanı almıştı. Erken tanı ve tedavi ile 

nörogelişimsel sonuç arasındaki ilişki literatürde incelenmiş ve erken tedavinin 

nörogelişimsel sonuçlar üzerine olumlu etkisi gösterilmiştir (169). Şimşek ve 
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arkadaşları; hastalarda ortalama tanı yaşını 23±14 gün olarak bulmuşlardır (112).  

Işıklar’ın araştırmasında kalıcı grupta başvuru yaşı 24±16 gün, geçici grupta 21±14 gün, 

belirsiz grupta 21±12 gün olarak bulunmuş ve anlamlı fark olmadığı belirtilmiştir (141). 

Yanmaz’ın araştırmasında kalıcı DH’li vakalarda ortanca tanı alma yaşının diğer 

gruplara göre daha ileri olduğu belirtilmiştir (142). Demirel’in araştırmasında en erken 

dishormonogenezli hastalar tanınmaktaydı (111). Bizim araştırmamızda kalıcı ve geçici 

DH li hastalarda başvuru zamanları arasında anlamlı düzeyde fark yoktu ve her grupta 

etyolojiye göre baktığımızda da anlamlı farklılık tespit edilmemiştir. 

       Doğuştan hipotiroidi tanısında TSH, T4 ve sT4 düzeylerinin ölçümü ve yaşa göre 

değerlendirilmesi yer almaktadır. Yaşa göre düşük T4 ve sT4, yüksek TSH düzeyleri 

doğuştan hipotiroidi tanısını doğrular. Literatürde tanı esnasındaki TSH ve sT4 

düzeylerine bakarak doğuştan hipotiroidinin kalıcı veya geçici olduğunu öngörme ile 

ilgili farklı sonuçlar tespit edilmiştir. Yanmaz’ın araştırmasında tanı anındaki TSH ve 

sT4 düzeylerinde istatistiksel olarak anlamlı fark bulunmadı. T4 düzeylerinde takipler 

de de anlamlı fark bulunmamıştır. TSH takip esnasında birinci, ikinci, üçüncü yıllarda 

ve tedavi kesilen hastalardaki 1 ay sonraki kontrolde kalıcı hipotiroidili hastalarda TSH 

düzeylerinin daha yüksek seyrettiği  belirtilmiştir (142). Türkiye’de yapılan bir 

çalışmada tanı esnasında kalıcı hipotiroidi grubunda geçici hipotiroidi grubuna kıyasla 

TSH düzeylerinin anlamlı derecede yüksek, serbest T4 düzeyinin ise anlamlı derecede 

düşük olduğu belirtilmiştir (134). Yunanistan’da yapılan bir çalışmada T4 düzeyleri 

hastaların etiyolojileri ile uyumlu olarak kalıcı DH’li hastalarda daha düşük saptanmıştır 

(149). Bekhit ve Yousef’in (170) 2013 yılında Mısır’dan yayımladıkları çalışmalarında, 

geçici DH’li bebeklerde, kalıcı DH’li bebeklere göre tanıdaki serum TSH düzeyleri 

daha düşük bulunmuş, tanıdaki hormon ölçümlerinin geçici ve kalıcı DH ayrımında 

prediktif olabileceği öne sürülmüştür. Silva ve arkadaşlarının (171) yaptıkları 

çalışmalarında ise başlangıç TSH düzeylerinin hastalığın geçici ve kalıcı ayırımı 

yapmada belirleyici olamayacağını göstermiştir. Yine Türkiye’de yapılan bir başka 

çalışmada tanı esnasındaki TSH, sT4, sT3 düzeylerinin farklılık göstermediği ve kalıcı 

geçici ayırımı yapmada kullanılamayacağı belirtilmiştir (140). Işıklar’ın araştırmasında 

tanı sırasındaki kalıcı grupta TSH düzeyi daha yüksek, T4 düzeyi daha düşük 

bulunmuştur (141). Hashemipour ve arkadaşları DH grubunda tanı esnasında bakılan 

serum TSH düzeylerini geçici hipotiroidi grubuna göre anlamlı derecede yüksek 
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bulmuşlardır (133). Ünüvar (138) ve arkadaşlarının çalışmasında ise sT4, sT3 ve total 

T3 düzeyleri arasında fark bulunmazken, TSH düzeyleri kalıcı doğuştan hipotiroidili 

hasta grubunda önemli derecede yüksek, total T4 düzeyleri ise düşük bulunmuştur. 

Günbey’in (139) araştırmasında tanı anında kalıcı DH’li hastaların ortalama sT4 düzeyi 

diğer iki gruba göre istatistiksel olarak anlamlı derecede düşük TSH düzeyi diğer iki 

gruba göre istatistiksel olarak anlamlı derecede yüksekti. Kang ve arkadaşlarının (172) 

yaptıkları bir çalışmada tedavi kesildikten sonra bakılan TSH düzeylerinin beklendiği 

üzere kalıcı doğuştan hipotiroidili grupta anlamlı şekilde daha yüksek olduğunu 

saptamışlardır. Bizim araştırmamızda ise başvuru anındaki TSH ve sT4 değerleri kalıcı 

ve geçici grupta anlamlı düzeyde farklı değildi. Ancak kalıcı grupta 3. ve 6. ayda TSH 

ortalaması daha yüksek, 3. ayda T4 miktarları daha düşük tespit edildi.  

       Serum tiroglobulin düzeyi farklılaşmış tiroid dokusunun kitlesini, TSH tarafından 

uyarının derecesini, tiroid bezinin tiroglobulin ve tiroid hormonu salınımına yol açan 

herhangi bir fiziksel hasar veya inflamasyonunu yansıtır (173). Özellikle iyot 

eksikliğine bağlı doğuştan hipotiroidi olgularının tanısında iyi bir marker olarak 

önerilmektedir (174).  Tiroglobulin düzeyi tiroid agenezisi olanlarda ölçülemez 

düzeyde, ektopik tiroid bezi olan bebeklerde orta derecede, tiroglobulin sentez ve 

sekresyon kusuru dışındaki dishormonogeneziste yüksek, iyot eksikliği ve iyot 

yüklenmesinde çok daha yüksek bulunabilir (175). Bir çalışmada tiroid agenezili 

vakalarda en düşük, ektopik tiroidli vakalarda orta seviyede ve dishormonogenezisli 

vakalarda en yüksek olarak raporlanmıştır (88). Yanmaz’ın (142) araştırmasında tanı 

anında yapılan tetkiklerde tiroglobulin düzeyi geçici doğuştan hipotiroidili hastalarda 

kalıcı doğuştan hipotiroidi tanısı alan hastalara kıyaslandığında istatistiksel olarak 

anlamlı fark bulunmamıştır. Işıklar’ın (141) araştırmasında ise tedavi öncesi bakılan 

tiroglobulin düzeyleri kalıcı grupta anlamlı düzeyde daha düşük saptanmıştır. Bizim 

araştırmamızda kalıcı DH’li grupta tiroglobulin düzeyleri anlamlı düzeyde daha düşük 

saptanmıştır. Kalıcı DH’li vakalarda tiroid disgenezilerinin olması ve tiroglobulinin 

tiroid dokusunun miktarını gösterdiği düşünülürse bu sonucun beklendiği söylenebilir.   

       Ülkemizde olduğu gibi endemik iyot eksikliği olan bölgede doğan veya iyota 

maruziyet öyküsü olan DH’li bebeklerde idrarda iyot konsantrasyonu ölçümü iyot 

eksikliği veya iyot maruziyetini gösterir (176). Anne ve bebekte iyot ölçümü doğum 

sonrası 5. günden itibaren yapılabilir. Gebelikte idrar iyotu 150 μg/L’nin, doğumdan 
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sonra anne ve bebek idrarında ve anne sütündeki iyot düzeyi 100 μg/L’nin üzerinde 

olmalıdır (177). Bu düzeyler 50-100 μg/L arasında ise hafif, 20-50 μg/L arasında orta, 

20 μg/L’nin altında ise ağır iyot eksikliğini gösterir. Anne sütü iyot düzeyinin 200 

μg/L’nin üzerinde saptanması iyot yüklenmesini gösterir. Bu durum doğumda veya 

doğum sonrası anne veya bebekte iyotlu antiseptik kullanımı, nadiren aşırı iyotlu deniz 

yosunu çorbası içilmesine bağlı olabilir (119). Ordookhani ve arkadaşlarının (178) 

yaptığı bir çalışmada geçici doğuştan hipotiroidide en sık rastlanan bulgunun artmış 

idrar iyot düzeyi olduğunu belirtmişlerdir. Bunu normal vajinal yolla doğum esnasında 

veya sezaryen esnasında anneye kullanılan iyotlu antiseptik kullanımına veya 

yenidoğana uygulanan iyotlu antiseptik kullanımına bağlamışlardır. İyot atılımı fazla 

olan hastada tiroid hormon sentez ve salınımındaki bozuklukların geçici doğuştan 

hipotiroidiye neden olduğunu savunmuşlardır. Günbey’in (139) araştırmasında bebek 

ve/veya anne idrar iyot düzeylerine göre 24 hastada iyot eksikliği vardı, bunlardan on 

biri geçici doğuştan hipotioidi, sekizi tiroid disgenezisi, üçü subklinik hipotiroidi ve 

ikisi tiroid dishormonogenezi idi. Bizim araştırmamızda da Ordookhani ve 

arkadaşlarının yaptığı çalışmayla uyumlu olup geçici doğuştan hipotiroidili olgularda 

idrarda iyot atılımı anlamlı düzeyde daha yüksek tespit edildi.  

       Klinik pratikte DH’li bebeklerde yapılan ilk görüntüleme yöntemi tiroid 

ultrasonografidir. Tiroid USG ile dishormonogenezis düşünülen bir yenidoğanda 

büyümüş tiroid bezi saptanabilir, ancak bu durum çok nadirdir. Tiroid USG tiroid 

agenezi tanısının kesinleşmesi için gerekli olmakla birlikte ektopik bezlerin 

gösterilmesinde sintigrafi kadar iyi sonuç vermez (88). Yanmaz’ın (142) araştırmasında 

Tiroid USG’ler geçici hipotiroidili hastaların tamamında normal saptanmıştır. Tamam 

ve arkadaşlarının (134) çalışmasında hastaların tamamında tiroid ultrasonografisi ve 

tiroid sintigrafisi normal bulunmuştur.  Briet ve arkadaşlarının (179) Fransa’da 

yaptıkları bir çalışmada geçici doğuştan hipotiroidili grupta olguların tamamında tiroid 

ultrasonografisi normal saptanmıştır. Tiroid USG tiroid bezinin morfolojisi ve 

boyutlarındaki anormallikleri tespit etmeyi sağlar. USG ile (uzunluk X genişlik X 

kalınlık X f) (f=pi/6= 0,479) formülü kullanılarak her bir lobun hacmi hesaplanır (180). 

Normal hacmi yaklaşık olarak 5ml/m2 civarındadır.  Işıklar’ın (141) araştırmasında 

kalıcı DH’li grupta tiroid volümü anlamlı düzeyde daha düşük tespit edilmiştir. Bizim 
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araştırmamızda da kalıcı DH’li grupta tiroid volümünün daha düşük olduğu literatürle 

uyumlu olarak tespit edilmiştir. 

       Doğuştan hipotiroidi tedavisinin ana hedefi mümkün olan en kısa süre içerisinde 

serum T4 seviyesini normal aralığın üst yarısına ve TSH seviyesini normal aralığa 

getirmek; böylece hipotiroidinin santral sinir sistemi üzerine olumsuz etkisini 

minimuma indirmektir (14,181). Rovet ve Elrich (66), kalıcı doğuştan hipotiroidili 

hastaların tedavisinde uzun süre ve yüksek dozda tedavi gerektiğini belirtmişlerdir. 

Yang ve arkadaşları (183) da geçici doğuştan hipotiroidili hastalarda düşük doz L-

tiroksin tedavisinin yeterli olduğunu göstermişlerdir. Skordis ve arkadaşları (149) da 

geçici doğuştan hipotiroidi grubundaki hastaların ötiroid olarak takip edilebilmeleri için 

kalıcı doğuştan hipotiroidi grubuna göre daha az L-tiroksin dozuna ihtiyacı olduğunu 

savunmuşlardır. Günbey’in (139) araştırmasında  incelenen hastaların, Na-L tiroksin 

başlangıç dozu en düşük ortalama 32,67±3,63 mcg idi. Kalıcı doğuştan hipotirodili 

hastalarda, diğer iki gruba göre başlangıç dozunun daha yüksek verildiği tespit 

edilmiştir. Yanmaz’ın (142) araştırmasında kalıcı ve geçici doğuştan hipotiroidili 

grupların arasında tedavi başlangıcında ihtiyaç duyulan ilaç dozunda anlamlı fark 

olmadığı tespit edilmiştir. Ünüvar ve arkadaşlarının (138) çalışmasında ise kalıcı ve 

geçici hipotiroidi grupları arasında hem başlangıçta hem de tedavinin birinci, ikinci ve 

üçüncü yıllarında ihtiyaç duyulan L-tiroksin dozları arasında istatiksel olarak anlamlı 

fark bulunmuştur. Işıklar’ın (141) araştırmasında da başlangıç ve izlemlerde kalıcı 

DH’li grupta dozların daha yüksek olduğu belirtilmiştir. Bizim araştırmamızda ise iki 

gruba başlanan tedavi dozları arasında anlamlı düzeyde fark tespit edilmemiştir. 

       Yanmaz’ın (142) araştırmasında tanı anındaki TSH düzeyi ile tedavi esnasında 

birinci yıldaki ihtiyaç duyulan tedavi dozu arasında korelasyon saptanmıştır. Hastaların 

tanı esnasındaki sT4 düzeyi ile birinci, ikinci ve üçüncü yıllardaki ihtiyaç duyulan ilaç 

dozları arasında ise anlamlı korelasyon bulunmamıştır. Bizim araştırmamızda da tedavi 

dozu ile başvuru anındaki TSH değerleri arasında pozitif korelasyon saptanırken, 

Yanmaz’ın araştırmasının aksine başvuru anındaki T4 değerleri arasında negatif 

korelasyon saptanmıştır. 

       Sonuç olarak, bu çalışmada geçici DH oranı daha yüksek saptanmıştır. Geçiçi 

DH’lilerin büyük çoğunluğunda da iyot yüksekliği saptanmıştır. DH tanısıyla izlenen 

olgularda geçici DH tanısının konulması gereksiz ve uzun süreli tedavileri önlemesi 
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açısından önemlidir. Çalışmamızda tanı anındaki semptom ve bulguların, kalıcı ve 

geçici DH ayırımında belirleyici olmadığı, takiplerdeki tiroid hormonu seviyelerinin, 

tiroglobulinin, idrarda atılan iyot miktarlarının ve USG’nin ayrım yapmada yardımcı 

olabileceği görülmüştür. 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 

 



6. SONUÇ 

 

 

        

1. Çalışmamızda hastaların % 43,9’inde kalıcı  doğuştan  hipotiroidi, 

%56,1’inde ise geçici doğuştan  hipotiroidi saptandı. Kız/erkek oranı 1.06 

olarak saptandı. 

2. Çalışmamızdaki  kalıcı doğuştan hipotiroidili hastalar arasında saptadığımız  

en sık sebep tiroid disgenezisiydi (%41,4).  

3. Geçici doğuştan hipotiroidili hastalar arasında  saptadığımız en sık sebep  

iyot yüklenmesiydi (%52,7). 

4. Kalıcı doğuştan hipotiroidide kızlarda etyolojisi; agenezi, ektopi ve 

hemiagenezis olanlar, erkeklerde ise etyolojisi; hipoplazi ve santral 

hipotiroidisi olanlar daha yüksek oranda tespit edildi. 

5. Araştırmamızda  hem geçici hem de kalıcı grupta en sık semptomun sarılık 

olduğu saptandı. 

6. Araştırmamızda kalıcı DH’li grupta tiroglobulin düzeyleri geçici DH gruba 

göre anlamlı düzeyde daha düşük saptanmıştır.  

7. Araştırmamızda  kalıcı DH’li grupta tiroid volümünün daha düşük olduğu 

saptanmıştır. 

8. Kalıcı DH hastaların 3. aydaki ve 6. aydaki TSH değerlerinin ortalaması 

anlamlı düzeyde daha yüksekti. 

9. Geçici DH hastaların 3. aydaki  sT4, başvuru anındaki tiroglobulin ve 

idrarda atılan  iyot miktarı anlamlı düzeyde daha yüksekti. 

10. Geçici DH etyolojisinde iyot yüksekliği  olan bireylerin ilaç kesim yaşı en  

erkendi.  

11. Araştırmamızda  tedavi dozu ile başvuru anındaki TSH değerleri arasında 

pozitif korelasyon saptandı. 

12. Çalışmamızda kalıcı ve geçici doğuştan hipotiroidi hastalar arasında 

etiyolojik olarak en sık  iyot yüklenmesi saptandı (%29,54). 
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